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Einleitung

Von seltenen Erkrankungen Betroffene sind mit
vielfdltigen Herausforderungen konfrontiert.! Die
von der Nationalen Koordinationsstelle fiir seltene
Erkrankungen (NKSE) im Auftrag des Bundesmi-
nisteriums fiir Gesundheit (BMG) erstellte Publi-
kation ,Seltene FErkrankungen in Osterreich®
(Voigtlander et al. 2012) schildert die Situation
und individuelle Sichtweise der Betroffenen sowie
der beruflich mit der Thematik befassten Personen
und Institutionen und macht Defizite in der Ver-
sorgung deutlich.

Auf Basis européischer Erfordernisse und nationa-
ler Arbeiten zum Thema erstellte die NKSE im
Auftrag des BMG zusammen mit zwei beratenden
Gremien einen Nationalen Aktionsplan fiir seltene
Erkrankungen (NAP.se). Dieser verfolgt das iiber-
geordnete Ziel, die Lebenssituation aller von selte-
nen Erkrankungen betroffenen Personen, unab-
hingig von Alter, Geschlecht und Grad einer Be-
hinderung, unter Einbeziehung ihrer Familien und
ihres erweiterten beruflichen und sozialen Um-
felds nachhaltig zu verbessern.

Diese Publikation erldutert die Ausgangslage, den
Entstehungsprozess sowie die zentralen Inhalte
des NAP.se. Dariiber hinaus geht sie schwerpunkt-
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méiBig auf das Osterreichische Konzept zur Biinde-
lung von Expertise zu seltenen Erkrankungen ein,
das darauf abzielt, die Versorgung von Personen
mit seltenen Erkrankungen durch eine auf Bun-
desebene abgestimmte Strategie zu optimieren.

Definition von seltenen Erkrankun-
gen - das Prinzip Seltenheit

Seltene Erkrankungen (SE) werden iiber die Hau-
figkeit ihres Auftretens in der Gesamtbevolkerung
(Pravalenz) definiert. In der Europédischen Union
gilt eine Erkrankung dann als selten, wenn sie bei
nicht mehr als fiinf Personen pro 10.000 Einwoh-
ner auftritt.

Fiir die osterreichische Bevolkerungszahl bedeu-
tet dies, dass bis zu 4.200 Personen von einer be-
stimmten Erkrankung betroffen sein konnen, damit
diese als ,,selten* eingestuft wird. Typischerweise
erkranken allerdings deutlich weniger Menschen,
manchmal sogar nur einzelne, an einer seltenen
Krankheit.

Der Seltenheit einzelner Krankheiten steht ein
weites Spektrum an unterschiedlichen Krank-
heitsbildern gegeniiber. In ,, Orphanet“, der welt-
weit anerkannten Referenzdatenbank fiir SE, wa-
ren mit Stichtag 4. Dezember 2014 5.833 ver-

1 Dieser Artikel wurde auf Basis des Nationalen Aktionsplans fr seltene Erkrankungen erstellt.
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schiedene seltene Krankheitsbilder erfasst. Schét-
zungen der Europdischen Kommission gehen da-
von aus, dass es in Europa bis zu 8.000 unter-
schiedliche seltene Krankheiten gibt.

Seltene Erkrankungen werden einerseits epide-
miologisch iiber ihre geringe Préivalenz, anderer-
seits klinisch als chronische, mit einem schweren
Verlauf einhergehende, komplexe (d. h. mehrere
Organsysteme betreffende), lebensbedrohende
und/oder dauerhafte Invaliditit nach sich ziehen-
de Krankheitsbilder definiert. Das bedeutet, dass
der Begriff ,seltene Erkrankungen™ eine grofe
Bandbreite an moglichen Auspriagungsgraden um-
fasst. Aber nicht nur individuelle Auspriagung und
Komplexitit der einzelnen Krankheitsbilder stel-
len Betroffene, Angehérige, Arzte sowie Angehd-
rige weiterer nichtérztlicher Gesundheitsberufe
vor grof3e Herausforderungen; es ist das Prinzip
Seltenheit, das viele Probleme verursacht.

Problemlagen in Zusammenhang

mit seltenen Erkrankungen

Die im Prinzip der Seltenheit begriindeten Pro-

blemlagen identifizierte eine empirische Erhe-

bung zur Situation von Betroffenen, die das

Bundesministerium fiir Gesundheit (BMG) beauf-

tragte (Voigtldnder et al. 2012):

® Bewusstsein hinsichtlich bzw. Wissen iiber sel-
tene Erkrankungen fehlen vielfach in der Medi-
zin und in nichtirztlichen Gesundheitsberufen,
im Gesundheitsversorgungssystem und in der
Allgemeinbevdlkerung.

@ Expertise und spezialisierte Einrichtungen sind
nicht bekannt und/oder nicht sichtbar.

® Es bestehen Mingel in der Koordination der me-
dizinisch-klinischen Versorgung (erschwerter
Zugang zu diagnostischen und betreuenden Ein-
richtungen), Defizite im Schnittstellenmanage-
ment und in der Kooperation zwischen nieder-
gelassenem und stationdrem Bereich.

® Die derzeitigen Mdglichkeiten der Dokumenta-
tion im Gesundheitssystem erlauben nur eine un-
zureichende Abbildung von seltenen Erkrankun-
gen. Mangels zentraler Erfassungsmoglichkeit
fehlen gesicherte epidemiologische Daten zur
Hiufigkeit von seltenen Erkrankungen in Oster-
reich. Es gibt Defizite im Aufbau, in der Unter-
stiitzung sowie langfristigen Sicherung zentraler
und zuverlidssiger Informationsquellen zu selte-
nen Erkrankungen.

@ Hiufig fehlen Definition und Sicherung der Ver-
sorgungsqualitidt in den Bereichen Diagnostik,
klinische Betreuung, Therapie, Rehabilitation
und Pflege.

@ Fiir die Behandlung einzelner seltener Erkran-
kungen stehen speziell entwickelte Therapeuti-

ka, sogenannte Orphan Medicinal Products
(OMP) zur Verfiigung, diese sind jedoch aufgrund
der hohen Entwicklungskosten fiir ein sehr klei-
nes Patientenkollektiv teilweise extrem teuer.

@ In Hinblick auf Forschung und Entwicklung so-
wie in den Bereichen Diagnostik, Therapie und
Screening von seltenen Erkrankungen bestehen
Defizite (z. B. dauert es lange bis Patienten eine
gesicherte Diagnose erhalten).

@ Die Leistungen der Selbsthilfe sind nicht (aus-
reichend) bekannt, die Expertisen der Betroffe-
nen und deren Angehoriger werden nicht hinrei-
chend geschitzt und/oder genutzt.

Ziele des NAP.se und
Entstehungsprozess

Der NAPse in Osterreich verfolgt das iibergeordne-
te Ziel, die Lebenssituation aller von seltenen Er-
krankungen betroffenen Patienten, unabhéngig von
Alter, Geschlecht, Grad einer Behinderung und so-
ziobkonomischen Voraussetzungen, unter Einbezie-
hung ihrer Familien und ihres erweiterten berufli-
chen und sozialen Umfelds zu verbessern. Er wurde
im Auftrag des BMG von der NKSE (Nationale Ko-
ordinationsstelle fiir seltene Erkrankungen) in Zu-
sammenarbeit mit zwei beratenden Gremien — Ex-
pertengruppe fiir seltene Erkrankungen (seit 2014
Beirat fiir seltene Erkrankungen) und Strategische
Plattform fiir seltene Erkrankungen — erstellt.
Ausgangspunkte fiir die Erstellung bildeten: euro-
péische Erfordernisse (z. B. Empfehlungen, Richt-
linien), die nationale Bedarfserhebung ,,Seltene
Erkrankungen in Osterreich® (Voigtlidnder et al.
2012), der strukturierte Austausch mit nationalen
Experten sowie aktuelle nationale Ankniipfungs-
punkte wie die Rahmen-Gesundheitsziele, die Ge-
sundheitsreform oder die Kinder- und Jugendge-
sundheitsstrategie.

Aufbau, Inhalte und Schwerpunkte

Der NAPse setzt neun zentrale Themenschwer-

punkte (= Handlungsfelder, HF), die sowohl die

europdischen Empfehlungen als auch die nationa-

len Erfordernisse beriicksichtigen:

» HF 1: Abbildung der seltenen Erkrankungen im
Gesundheits- und Sozialsystem

» HF 2: Verbesserung der medizinisch-klinischen
Versorgung der von seltenen Erkrankungen Be-
troffenen

» HF 3: Verbesserung der Diagnostik von selte-
nen Erkrankungen

» HF 4: Verbesserung der Therapie und des Zu-
gangs zu Therapien fiir von seltenen Erkrankun-
gen Betroffene

» HF 5: Forderung der Forschung im Bereich sel-
tene Erkrankungen
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Der Nationale Aktionsplan
kombiniert Plan und Strategie.
Er soll die Lebenssituation
von Personen mit seltenen
Erkrankungen verbessern.

» HF 6: Verbesserung des Wissens iiber seltene
Erkrankungen und des Bewusstseins hinsicht-
lich dieser Erkrankungen

» HF 7: Verbesserung der epidemiologischen
Kenntnisse im Kontext seltener Erkrankungen

» HF 8: Einrichtung standiger Beratungsgremien
fiir seltene Erkrankungen beim BMG

» HF 9: Anerkennung der Leistungen der Selbst-
hilfe

Der NAP.se kombiniert Plan und Strategie. Fiir
jedes Handlungsfeld wurden auf Basis der identi-
fizierten Ausgangslage und Problemanalyse Ziele
und daraus abgeleitete Mallnahmen definiert.
Nachfolgend werden einige der Ziele beispielhaft
erldutert.
Seltene Erkrankungen sollen sichtbarer ge-
macht werden. Es muss in Erfahrung gebracht
werden, um welche Patientengruppen und Krank-
heiten es geht. Um Patienten zu erfassen, sicht der
NAP.se die Etablierung eines umfassenden epide-
miologischen Erfassungssystems fiir Patienten mit
seltenen Erkrankungen in Osterreich vor. Diese
Entwicklung soll mit aktuellen und européischen
Aktivititen abgestimmt werden und eine Interope-
rabilitit mit bestehenden Systemen beriicksichti-
gen. Um die fiir Personen mit seltenen Erkrankun-
gen erbrachten medizinischen Leistungen und da-
mit verbundene Aufwendungen erfassen zu kon-
nen, definiert der NAP.se die Einfiihrung einer ge-
eigneten Dokumentation (Kodierung) fiir seltene
Erkrankungen als Ziel.
In Hinblick auf die Versorgung von Menschen mit
seltenen Erkrankungen liegt der Fokus des NAP.se
auf der besseren Abstimmung der medizinisch-
klinischen Versorgung durch die Designation
spezialisierter Zentren fiir seltene Erkrankun-
gen (Expertisezentren) und deren nachfolgende
Vernetzung innerhalb Osterreichs sowie deren
Eingliederung in europiische Referenznetzwerke
(European Reference Networks, ERN). Das Ziel
des NAPsse ist es dabei nicht, neue Strukturen zu
schaffen, sondern Expertise von bereits existieren-
den Einrichtungen — die aber bestimmten Quali-
tits- und Leistungskriterien entsprechen miissen —
mittels einer {iberregionalen Versorgungsplanung
zu biindeln. Eine intensivierte Zusammenarbeit
soll dazu beitragen, die vorhandene hochspeziali-
sierte Expertise zu konzentrieren und Ressourcen
gemeinsam so effizient wie moglich zu nutzen.
Dies soll zu einer Verbesserung der Diagnostik,
der Therapie und der medizinisch-klinischen Ver-
sorgung von seltenen Erkrankungen fiihren. Dar-
iiber hinaus sieht der NAP.se den Ausbau eines
kontinuierlichen Zugangs zu einer addquaten me-
dikamentosen Versorgung vor.

Patienten sollen rascher zu einer gesicherten
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Diagnose kommen. Der NAP.se fordert neben der
medizinischen Versorgung die Einfiihrung Oster-
reichweit einheitlicher Standards und das Biindeln
der Expertise.

Um dem mangelnden Bewusstsein hinsichtlich
seltener Erkrankungen und/oder dem man-
gelnden Wissen iiber seltene Erkrankungen so-
wie dem Defizit an objektiven und zuverlissi-
gen Informationen zu seltenen Erkrankungen
entgegenzuwirken, definiert der NAP.se spezielle
MaBnahmen, u. a. im Bereich der Primérversor-
gung, da insbesondere hier den beteiligten Arzten
als ,.erster Kontakt im Gesundheitssystem® eine
besondere Rolle zukommt. Patientensicherheit und
Gesundheitskompetenz sollen durch objektive,
qualitdtsgesicherte und zielgruppenspezifische In-
formationen gestidrkt und dadurch indirekt auch
der Zugang zum ,,Best Point of Service* gefordert
werden.

Die Selbsthilfe leistet einen sehr grolen Beitrag
zur Versorgung von Personen mit seltenen Erkran-
kungen. Der NAP.se zielt daher speziell darauf ab,
die Leistungen der Selbsthilfe sichtbar zu machen
und Expertise und Erfahrungswerte von Patienten
und deren Angehorigen zu horen, wertzuschitzen
und bei nationalen Aktivititen und Entwicklungen
zu niitzen. Am Erstellungsprozess des NAP.se wa-
ren Vertreter der Selbsthilfe mafigeblich beteiligt.

Umsetzung und Monitoring

Der Umsetzungsprozess des NAP.se sowie dessen
Erfolg werden durch ein entsprechendes Monito-
ring liberpriift, wobei fiir die einzelnen Hand-
lungsfelder noch spezifische Erfolgsindikatoren —
unter anderem in Abstimmung mit europdischen
Entwicklungen und Vorgehensweisen — festzule-
gen sind. Vielfalt und Komplexitit der Mafinah-
men erfordern die Definition von Indikatoren im
aktiven Umsetzungsprozess zur jeweiligen Mal3-
nahme. So ist sichergestellt, dass aktuellen Ent-
wicklungen und eventuell notwendigen Anpassun-
gen Rechnung getragen werden kann.

Schwerpunkt ,Nationale Konzepte
zur Biindelung der Expertise zu
seltenen Erkrankungen*

Europaische und nationale
Rahmenbedingungen

Die Einrichtung spezialisierter Zentren fiir seltene
Erkrankungen in den einzelnen europdischen Mit-
gliedstaaten und deren nachfolgende Vernetzung
auf europdischer Ebene stellt seit mehr als einem
Jahrzehnt eines der zentralen Anliegen der Euro-
pdischen Union dar. Grundsatzdokumente zu die-
sem Thema sind: die Mitteilung der Kommission
von 2008, die Empfehlung des Rates von 2009 und
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die Richtlinie des Europdischen Parlaments und
des Rates von 2011 sowie die Empfehlung des
Sachverstiandigenausschusses der Europiischen
Union fiir seltene Krankheiten (EUCERD) zu
moglichen Qualititskriterien fiir spezialisierte
Zentren fiir SE (EUCERD 2011).

Auch auf nationaler Ebene erlangte in den vergan-
genen Jahren die Diskussion um eine Designation
spezialisierter Zentren fiir in Gruppen zusammen-
gefasste seltene Erkrankungen einen hohen Stel-
lenwert. Die mogliche Bedeutung spezialisierter
Zentren wurde im Bericht ,,Seltene Erkrankungen
in Osterreich* (Voigtldnder et al. 2012) erhoben. In
Zusammenhang mit der Designation spezialisier-
ter Zentren werden identifizierte Problemlagen im
Bereich der Versorgung ausfiihrlich beschrieben.

Designation spezialisierter Zentren fiir
seltene Erkrankungen: Vorarbeiten im
Rahmen der Erstellung des NAP.se

Als Vorbereitung auf die geplante Designation von
spezialisierten Zentren fiir Gruppen von seltenen
Erkrankungen in Osterreich wurden erste grundle-
gende Arbeiten bereits im Zuge der Ausarbeitung
des NAP.se in Angriff genommen. Hierzu zidhlen
die Ausarbeitung (1) eines Stufenkonzepts fiir spe-
zialisierte Zentren, (2) allgemeiner Leistungs- und
Qualititskriterien fiir die verschiedenen speziali-
sierten Zentren und (3) einer medizinisch sinnvol-
len Gruppierung von seltenen Erkrankungen.
Stufenkonzept fiir spezialisierte Zentren: Speziali-
sierte Zentren fiir seltene Erkrankungen sollen die
Kompetenzen rund um eine definierte Gruppe von
seltenen Erkrankungen biindeln und als zentrale
Anlaufstelle fiir Patienten, andere Krankenanstal-
ten sowie niedergelassene Arzte fungieren. Dar-
iiber hinaus sollen die Zentren relevante For-
schungsarbeiten im nationalen und internationalen
Kontext durchfiihren. Aufgrund der Osterreichi-
schen Bevdlkerungsstruktur sieht das fiir den
NAP.se entwickelte Konzept ein differenziertes
Dreistufenmodell (drei Zentrumstypen) vor. Die
einzelnen Zentrumstypen sowie deren Funktion
und Einbindung in die Osterreichische Versor-
gungslandschaft werden in den folgenden Ab-
schnitten beschrieben, detaillierte Ausfiihrungen
finden sich im NAP.se.

Leistungs- und Qualitétskriterien: Ausgehend von
den Empfehlungen des EUCERD (EUCERD
2011) und dem im Kontext der Patientenmobili-
tatsrichtlinie entwickelten Konzeps zu Leistungs-
kriterien fiir jene Gesundheitsdienstleister (d. h.
spezialisierte Zentren), die an europdischen Refe-
renznetzwerken (European Reference Networks,
ERN) teilnehmen wollen, wurden spezifische, an
die dsterreichische Situation angepasste Leistungs-
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und Qualitétskriterien fiir Expertisezentren (diffe-
renziert nach Zentrumstyp) ausgearbeitet, die eine
wesentliche Basis fiir das in Osterreich geplante
Designationsverfahren fiir Zentren fiir seltene Er-
krankungen bilden. Vollstindige Kriterienlisten
einschlieBlich begleitender Erlduterungen finden
sich im Anhang zum NAP:se.

Gruppierung von seltenen Erkrankungen in Oster-
reich: Um spezialisierte Zentren fiir Gruppen von
seltenen Erkrankungen designieren zu konnen, be-
darf es neben definierter Leistungs- und Qualitéts-
kriterien auch einer Festlegung von Krankheits-
gruppen, die im jeweiligen Zentrum behandelt
werden sollen. Als Vorarbeiten wurden im Jahr
2013 seitens der NKSE aus Quellmaterialien der
internationalen Referenzdatenbank fiir seltene Er-
krankungen Orphanet u. a. eine Gesamtliste aller
in Orphanet erfassten seltenen Erkrankungen so-
wie spezifische Listen fiir die verschiedenen Or-
gan- und/oder Querschnittsficher erstellt. Diese
Arbeiten wurden im Jahr 2014 in Kooperation mit
den medizinischen Fachgesellschaften fortgesetzt.

Stufenkonzept fiir spezialisierte Zentren
fiir (Gruppen von) seltene(n) Erkrankungen
- Zielsetzungen

Das osterreichische Stufenmodell fiir spezialisier-
te Zentren fiir seltene Erkrankungen (Expertise-
zentren) baut wesentlich auf den europiischen
Grundkonzepten fiir sogenannte , Expertisezen-
tren” (Centres of Expertise) auf. Dieses sieht vor,
dass ein Expertisezentrum die Kompetenzen rund
um eine definierte seltene Erkrankung oder eine
Gruppe von seltenen Erkrankungen biindelt und
als zentrale Anlaufstelle fiir Patienten, andere
Krankenanstalten sowie niedergelassene Arzte
fungieren soll. Dariiber hinaus soll es Forschungs-

Expertisezentren fiir

seltene Erkrankungen sollen
Expertise biindeln, vernetzen
und sichtbar machen.
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Expertisezentren sind nicht
zur Versorgung einer einzel-
nen seltenen Erkrankung
gedacht, sondern als hoch-
spezialisierte Einrichtung fiir
eine medizinisch-differential-
diagnostisch zusammenge-
hérende Gruppe von
seltenen Erkrankungen.

arbeiten im nationalen und internationalen Kontext
durchfiihren.

Auf Basis dieser Konzepte wurden in Zusammen-
arbeit mit der damaligen Expertengruppe (EG) fiir
seltene Erkrankungen und der Strategischen Platt-
form fiir seltene Erkrankungen Merkmale und
Rahmenbedingungen fiir spezialisierte Zentren fiir
seltene Erkrankungen in Osterreich definiert:

Medizinische Ebene

@ Spezialisierte Zentren sind hochspezialisierte
Anlaufstellen fiir die Primirdiagnostik, die Erst-
einstellung potenzieller Therapien, regelméBige
(z. B. jéhrliche) Kontrolluntersuchungen und al-
le akuten Notfallsituationen (soweit dies fiir die
jeweiligen Erkrankungen erforderlich ist).

@ Spezialisierte Zentren sind kein Ersatz fiir die
wohnortnahe Grundversorgung im niedergelas-
senen Bereich, d. h. die ambulante Versorgung
durch Hausirzte, Fachirzte oder selbststindige
Ambulatorien, und auch kein Ersatz fiir allge-
meine Versorgungsleistungen im stationédren Be-
reich in Standard-, Schwerpunkt- und Zentral-
versorgungskrankenanstalten, wenn diese keine
spezialisierten Zentren vorhalten.

@ Die Einrichtung spezialisierter Zentren dient der
Konzentration und nachhaltigen Sicherung so-
wie dem weiteren Ausbau vorhandener Experti-
se zu seltenen Erkrankungen.

Standort- und Planungsebene

@ Aufgrund der Osterreichischen Bevolkerungs-
grofle und der damit einhergehend zumeist be-
grenzten Zahl an Betroffenen, die an einer be-
stimmten seltenen Erkrankung leiden, sind spe-
zialisierte Zentren als hochspezialisierte Ein-
richtungen zu definieren, die sich der Behand-
lung zumindest einer zusammengehorenden
Gruppe von seltenen Erkrankungen widmen. Es
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soll daher kein eigenes Zentrum fiir eine einzel-
ne Erkrankung eingerichtet werden. Des Weite-
ren soll es auch kein eigenes spezialisiertes Zen-
trum fiir eine Gruppe von seltenen Erkrankun-
gen geben, wenn die Gesamtzahl an Patienten,
die an den in der jeweiligen Gruppe zusammen-
gefassten Erkrankungen leiden, zu klein oder die
notwendige Spezialexpertise in Osterreich zum
gegebenen Zeitpunkt nicht vorhanden ist.

@ Aus den vorgenannten Uberlegungen ist von ei-
ner iiberschaubaren Anzahl an designierten spe-
zialisierten Zentren in Osterreich auszugehen.

® Auf der anderen Seite besitzt Osterreich eine
grofe Zahl an anerkannten Experten im Bereich
seltene Erkrankungen. Viele dieser Experten ar-
beiten als Einzelpersonen auf Basis eigener In-
itiative in ihrem Arbeitsumfeld, sind also die ein-
zigen Spezialisten an ihrer Dienststelle fiir eine
einzelne oder eine bestimmte Gruppe von selte-
nen Erkrankungen. Diese Expertise muss nach-
haltig gesichert werden und soll daher in geeig-
neter Weise in einem mehrstufigen Zentrenkon-
zept abgebildet werden.

® Weiterhin soll ein Zentrenkonzept auch die Be-
diirfnisse von Patienten mit noch nicht diagnos-ti-
zierten Erkrankungen bzw. von jenen Patienten
berticksichtigen, fiir deren Erkrankungen aus den
0. g. Griinden kein eigenes spezialisiertes Zen-
trum in Osterreich existiert. Das Zentrenkonzept
soll daher auch Losungsstrategien bereitstellen,
mit deren Hilfe moglichst alle Patienten mit einer
seltenen Erkrankung eine Anlaufstelle in Oster-
reich haben und — wenn erforderlich — Versor-
gungskontakte zu einer passenden spezialisierten
Einrichtung im Ausland erhalten.

@ Spezialisierte Zentren sollen auf Basis bestehen-
der Strukturen eingerichtet werden. Der Aufbau
zusitzlicher, vollig neuer Strukturen ist nicht
vorgesehen.

Osterreichisches Konzept zur Biindelung
von Expertise zu (Gruppen von) SE

Auf Basis der vorgenannten Uberlegungen wurde
fiir Osterreich im Zuge der Erstellung des NAP.se
2014-2018 ein differenziertes Dreistufenmodell
fiir spezialisierte Zentren mit folgenden Zen-
trumstypen entwickelt:

@ Expertisecluster (Typ-A-Zentrum)

@ Expertisezentrum (Typ-B-Zentrum)

@ Assoziiertes Zentrum (Typ-C-Zentrum)

Das Expertisezentrum (Typ-B-Zentrum) ent-
spricht der urspriinglichen Vorstellung eines ,,Cen-
tre of Expertise, entsprechend den vorgenannten
europdischen Textdokumenten, und steht im Mit-
telpunkt des osterreichischen Stufenmodells.

Der Expertisecluster (Typ-A-Zentrum) stellt ei-
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ne Erweiterung des Einzelzentrum-Gedankens dar,
wie er im klassischen Typ-B-Zentrum zur Anwen-
dung kommt, und greift die Uberlegung auf, dass
auch jene Patienten eine Anlaufstelle in Osterreich
haben sollen, die von einer seltenen Erkrankung
betroffen sind, fiir die kein eigenes auf diese
Krankheit spezialisiertes Zentrum existiert.

Das Assoziierte Zentrum (Typ-C-Zentrum) bil-
det die zweite Ergiinzungsstufe fiir das klassische
Expertisezentrum (Typ-B-Zentrum) im Osterrei-
chischen Stufenmodell spezialisierter Zentren und
greift die Uberlegung auf, dass Osterreich iiber ei-
ne Reihe von einzelnen Experten verfiigt, die sich
im Rahmen ihrer drztlichen Tétigkeit um Patienten
mit ausgewéhlten SE kiimmern und die diesen Er-
krankungen oder der entsprechenden Gruppe von
SE ihren medizinisch-wissenschaftlichen Interes-
senschwerpunkt widmen. Diese individuellen,
hochspezialisierten Schwerpunktsetzungen sind
zwar in bestehende klinische Einrichtungen und
Strukturen integriert, hingen aber letztlich von der
kontinuierlichen Initiative der betreffenden Ein-
zelpersonen ab und konnen daher u. a. nicht jene
Form von Nachhaltigkeit gewéhrleisten, die fiir die
Einrichtung von Typ-B- und Typ-A-Zentren zwin-
gend erforderlich ist.

Mit der Einrichtung von Typ-C-Zentren soll diese
bestehende Individualexpertise abgebildet, erhal-
ten, gestirkt und in geeigneter Form, zusammen
mit den beiden anderen Zentrumstypen (Typ-B
und Typ-A), in ein umfassendes Gesamtkonzept
integriert werden, auch wenn die Assoziierten Zen-
tren nur einen Teil jener Leistungs- und Qualitéts-
kriterien erfiillen konnen, die fiir Typ-B- und Typ-
A-Zentren verpflichtend sind. Auf diese Weise
werden auch bereits jetzt bestehende und erprobte
Anlaufstellen fiir jene Patienten mit einer seltenen
Erkrankung erhalten, fiir deren Krankheitsbilder —
zumindest vorerst — keine eigenen Typ-B-Zentren
eingerichtet werden konnen.

Fiir jeden Zentrumstyp wurden im Zuge der Er-
stellung des NAP.se Kernmerkmale und ein Leis-
tungsprofil ausgearbeitet; diese sind ausfiihrlich
im NAP.se dargestellt.

Einbindung der spezialisierten Zentren

in die 6sterreichische und europaische
Versorgungslandschaft

Das Stufenmodell fiir spezialisierte Zentren fiir
seltene Erkrankungen in Osterreich kann nur dann
sein volles Potenzial entfalten, wenn die verschie-
denen Zentrumstypen (Typ A, Typ B und Typ C)
nahtlos in die bestehende Versorgungslandschaft
integriert werden konnen. Dieses Ziel soll durch
zwei strategische Maflnahmen erreicht und lang-
fristig sichergestellt werden:

1) Primére Beriicksichtigung bzw. Einbindung be-
reits bestehender Versorgungsstrukturen bei der
Einrichtung spezialisierter Zentren fiir seltene
Erkrankungen

2) Umsetzung einer umfassenden Vernetzung der
spezialisierten Zentren auf nationaler wie euro-
péischer Ebene

Einrichtung spezialisierter

Zentren auf Basis bereits bestehender

Versorgungsstrukturen:

Das osterreichische Gesundheitssystem ist gene-

rell durch einen mehrstufigen Aufbau gekenn-

zeichnet, der sicherstellen soll, dass alle Patienten
zu einem gegebenen Zeitpunkt auf jener Versor-
gungsebene behandelt werden, die den jeweils ak-
tuellen Anforderungen ihres Krankheitsbildes ent-
spricht. Zu diesem Zweck bestehen zwischen den
einzelnen, hierarchisch gestaffelten Versorgungs-
ebenen entsprechende bidirektionale Verbindun-
gen oder ,,Versorgungs-* respektive ,,Patientenpfa-
de®, iiber die Patienten zu der fiir sie erforderlichen

Versorgungsebene gelangen. Dieses bewihrte Stu-

fenkonzept wird im NAP.se aufgegriffen und um

ein speziell auf die Erfordernisse von seltenen Er-
krankungen ausgerichtetes Stufenmodell mit Ex-
pertisezentren, Expertiseclustern und Assoziierten

Zentren ergidnzt, wobei diese spezialisierten Zen-

tren aus bereits bestehenden Strukturen und Ein-

richtungen hervorgehen (siche Abb.1).

Abbildung 1: Erweiterung der derzeit im dsterreichischen
Gesundheitssystem bestehenden Versorgungsebenen durch

spezialisierte Zentren fiir seltene Erkrankungen

Expertisezentrum
(Typ B=Zentrum)

Expertisecluster
(Typ A-Zentrum)

Assozilertes
Zentrum
(Typ C-Zentrum)

Universitatsklinik .
(gof. andere Zentralkrankenanstalt) '

Schwerpunkt-
krankenanstalten

Standard-
krankenanstalten

Niedergelassener N
Bereich I

Legende: Expertisezentren (Typ-B-Zentren) werden voraussichtlich in den meisten Féllen an Universitats-
kliniken (UK) angesiedelt sein (durchgehende Linie), in Einzelfallen auch an Schwerpunkt-Krankenanstalten
(SK; gestrichelte Linie). Daraus ergibt sich auch die primére Lokalisation von Expertiseclustern (Typ-A-Zen-
tren) an den medizinischen Universitaten. Assoziierte Zentren (Typ-C-Zentren) werden vergleichsweise hdu-
figer auch aus Schwerpunkt-Krankenanstalten hervorgehen. Insgesamt resultiert daraus eine Erweiterung
der bestehenden Versorgungsebenen, bei der die bisherigen Patientenpfade bestehen bleiben, jedoch auf
allen Ebenen um die Verbindung zu den Zentren ergénzt werden. Eine Uberweisung eines Patienten an ein
Zentrum ist sowohl vom niedergelassenen Bereich als auch von Standard-, Schwerpunkt- und Zentralkran-
kenanstalten (einschlieBlich Universitatskliniken) aus moglich.
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Abbildung 2: Schematische Darstellung der nationalen intrasekto-
ralen Vernetzungsformen zwischen Typ-A- und Typ-B-Zentren

Iz I
Expemizazentran (Typ B-Zentrum) Intrasekiorales Metawerk der Typ A-Tantren

———  Intraseklorales Metzwerk fur definierte Gruppe van SE

Expeiseciusier (Typ A-Zentrum)
———  Intrasekiorale Vemetzungen awmschen Typ A- und Typ B-Zeniren

Quelle: NKSE

Legende: Verbindungen bestehen sowohl zwischen den Expertiseclustern (gelbe Linien) als auch zwischen
allen Expertisezentren, die die gleiche SE oder Gruppe von SE versorgen (griine Linien und blaue Linie). Ein-
zelne Expertisezentren, die keinem Expertisecluster angehdren, sind — falls fir die jeweilige SE oder Gruppe
von SE kein weiteres Zentrum vorhanden ist — zumindest mit einem Expertisecluster vernetzt (graue Linien).

Abbildung 3: Schematische Darstellung der nationalen transsektoralen
Vernetzungsformen zwischen Typ-A- und Typ-B-Zentren auf der einen sowie
Typ-C-Zentren, Universitatskliniken, anderen Krankenanstalten und dem
niedergelassenen Bereich auf der anderen Seite

intra- und transsektorales Nefzwerk
fur definierte Gruppe von SE

Schwerpunkt-
E, r 3
2 B B Y Expentisecluster (Typ A-Zentrum) @ Kicikaianikoll

Standard- intrasektorales Netzwerk Iwischen
Expertisezantcan (Typ B-Zentrum) Krankenansisl Typ B-Zentrum und Typ A-Zentrurm
6 Assomienes Zentrum (Typ C-Zentrum)

Transsekiorales Netzwerk van Typ A,
B oder C-Zentren u Krankenanstalten

und 2um niedergelassenen Bereich

s Migdergelassensr (Fachiden £ _____
Ambulatorium

Quelle: NKSE

VERNETZUNG SELTENER ERKRANKUNGEN (NKSE)

Dadurch existieren auch bereits erste fundamenta-
le Verbindungen und Versorgungspfade zwischen
den bisherigen Leistungserbringern und den in ei-
nem aktuell definierten, aber noch nicht abge-
stimmten, speziellen Designationsverfahren fiir
Zentren, sodass auf dieser Ebene quasi automa-
tisch eine erste Einbindung der Zentren in die
Osterreichische Versorgungslandschaft gewéhrleis-
tet ist.

Umfassende intra- und transsektorale
Vernetzung der spezialisierten Zentren
auf nationaler wie européaischer Ebene:
Die zweite strategische Mallnahme zur vollstindi-
gen Integration der spezialisierten Zentren fiir sel-
tene Erkrankungen in die Versorgungslandschaft
besteht in einer aktiv zu betreibenden, umfassen-
den Vernetzung der Zentren mit allen relevanten
medizinischen Leistungserbringern auf nationaler
wie europidischer Ebene. ,,Umfassende Vernet-
zung* bedeutet in diesem Zusammenhang ein Sys-
tem aus Vernetzungen auf folgenden Ebenen:

» Nationale intrasektorale Ebene (siche Abb.2):

» aktive Vernetzung von Typ-A-Zentren unterein-
ander, Bildung eines virtuellen ,,nationalen Ex-
pertiseclusters®;

» aktive Vernetzung von Typ-B-Zentren mit zu-
mindest einem Typ-A-Zentrum;

» aktive Vernetzung von Typ-B-Zentren fiir glei-
che oder gleichartige Gruppen von seltenen
Erkrankungen untereinander, Bildung eines
Krankheitsgruppen-spezifischen Expertisenetz-
werkes.

» Nationale transsektorale Ebene (siche Abb.3):

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

» aktive Vernetzung aller drei Typen spezialisier-
ter Zentren (Typ A, Typ B und Typ C) mit den
nachgelagerten Krankenanstalten (stationédrer
sowie spitalsambulanter Bereich), die jeweils
die gleiche Gruppe von seltenen Erkrankungen
versorgen;

» aktive Vernetzung aller drei Typen spezialisier-
ter Zentren (Typ A, Typ B und Typ C) mit dem
niedergelassenen Bereich.

Legende: Transsektorale Verbindungen bestehen auf den folgenden drei Ebenen: erstens zwischen Assoziierten Zentren und einzeln gelegenen oder in einen Cluster integrierten
Expertisezentren, die die gleiche oder gleichartige Gruppe von SE versorgen (griine Linien). Zweitens zwischen assoziierten Zentren und Expertiseclustern, wenn es neben diesen
Assoziierten Zentren in Osterreich kein Expertisezentrum gibt, das die gleiche oder gleichartige Gruppe von SE versorgt (lila Typ-C-Zentrum, graue Linie). Und drittens zwischen
Expertiseclustern, Expertisezentren und Assoziierten Zentren auf der einen und Zentral-, Schwerpunkt- und Standard-Krankenanstalten sowie dem niedergelassenen Bereich auf der
anderen Seite (rot gestrichelte Linien). Je nachdem, ob eine Krankenanstalt oder ein niedergelassener Arzt oder ein Ambulatorium nur Patienten versorgt, die an Krankheiten aus
einer einzigen Gruppe von SE leiden, oder ob sie Betroffene aus verschiedenen Gruppen von SE betreuen, kdnnen Krankenanstalten und Leistungserbringer aus dem niederge-
lassenen Bereich mit nur einem oder parallel mit mehreren Typ-A-, Typ-B- und/oder Typ-C-Zentren vernetzt sein (Cluster aus rot gestrichelten Linien).
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» Europdische intrasektorale Ebene (siehe Abb. 4): Abbildung 4: Schematische Darstellung der européischen Vernetzung von
» aktive Vernetzung der Typ-B-Zentren (sei es Typ-B-Zentren zu ERN, die jeweils die gleichen oder medizinisch/thematisch

als Einzelzentrum oder als Bestandteil eines Ex- zusammengehoérende Gruppen von seltenen Erkrankungen behandeln

pertiseclusters) mit vergleichbaren, thematisch
zusammengehdrenden Expertisezentren in an-
deren europiischen Landern im Rahmen der
Bildung von europiischen Referenznetzwerken.

Fazit

Mit dem NAPse erfiillt Osterreich die europii-
schen Vorgaben und dokumentiert mit einem
,,Health-in-all-Policies-Ansatz*? seine Bestrebun-
gen, die Versorgung von Patienten mit seltenen Er-
krankungen bestmoglich zu gestalten. Die im
NAP.se definierten Ziele und MaBnahmen sollen
die Lebenssituation aller von seltenen Erkrankun-
gen betroffenen Personen und ihrer Familien nach-
haltig verbessern. Die fiir Osterreich im Rahmen
des NAP.se vorgesehenen Vernetzungsbemiihun-
gen fiihren mittelfristig nicht nur zu einer Stérkung
von Kommunikations- und Versorgungspfaden, sie
sorgen auch fiir klar definierte und gut erkennbare &
Strukturen fiir das Diagnose- und Follow-up-Ma- ’ Sl

nagement von Patienten mit seltenen Erkrankun- e ﬁé S iarricnchem Trp & Zomon sl tikghed fon Metmadkte
gen. Sie tragen auf diese Weise zur angestrebten =

Verkirzung von Diagnose- und Therapiewegen | £ ﬁ O commmmmornm o= s st 7t 0
bei, erleichtern die Akzeptanz der spezialisierten ool NKGE

Versorgungsstrukturen im bestehenden System und | egende: Die aktive intra- und transsektorale Vernetzung der spezialisierten Zentren fiir SE untereinander und
gewihrleisten schlieBlich, dass es zu einer aktiv ge- mit den anderen medizinischen Leistungserbringern im Gesundheitssystem ist eine verpflichtende Aufgabe
. T ... der Zentren und obligatorischer Bestandteil der jeweiligen Leistungs- und Qualitatskriterien von Expertisezen-
lebten, funktionellen Integration der spezialisierten  tren, Expertiseclustern und Assoziierten Zentren. Die Festschreibung der verpflichtenden, aktiven Vernetzung
Zentren in die bestehende Versorgungslandschaft der spezialisigrten Zentren (Typ A, Typ B und Ty"p C) in den Lei‘stungg- qnd Qualitétskritgrigr) betont die grQBe
Bedeutung, die diesem Instrument im NAP.se flir eine erfolgreiche Einbindung der spezialisierten Zentren in
kommen kann. die dsterreichische und europaische Versorgungslandschaft beigemessen wird.

Europ sisches Referenznetnwerk s die Grupge X7 an SE mit
asterreichischem Typ B-Zentrum als Koordinator des Netzwerkes

und einem Koordinator in einem anderen EL-Mitg hed sland

2 Beim NAP.se handelt es sich um eine interministerielle Publikation (Bundesministeriums fir Gesundheit, Bundesministerium flr Arbeit,
Soziales und Konsumentenschutz und Bundesministerium fr Wissenschaft, Forschung und Wirtschaft).
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