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7 Jahre Nationales
Aktionsbündnis für Menschen
mit Seltenen Erkrankungen
NAMSE – ein Erfolgsmodell?!

Hintergrund

Allein in Deutschland leben Schätzun-
gen zufolge etwa 4 Mio. Menschen mit
einer seltenen Erkrankung [1]. In der ge-
samten Europäischen Union (EU) geht
man von 30 Mio. Menschen aus. In der
EU gilt eine Erkrankung als selten, wenn
nicht mehr als 5 von 10.000 Menschen
von ihr betroffen sind [2]. Gemeinsam
ist allen seltenen Erkrankungen, dass sie
chronisch verlaufen, mit Invalidität und/
oder eingeschränkter Lebenserwartung
einhergehen und häufig bereits im Kin-
desalter Symptome zeigen. Etwa 80%
der seltenen Erkrankungen sind gene-
tischbedingtodermitbedingt, seltensind
sie heilbar, auch wenn heutzutage erste
gentherapeutische Ansätze vielverspre-
chend sind [3]. Für die meisten der sel-
tenen Erkrankungen ist die Krankheits-
entstehung unbekannt. Durch die Sel-
tenheit der einzelnen Erkrankungen sind
dieDiagnoseunddieTherapie erschwert,
auch dadurch sehen sich die betroffenen
Menschen besonderen Problemen aus-
gesetzt.

Aktivitäten auf europäischer Ebene

Am 9. Juni 2009 hat der Ministerrat für
Beschäftigung, Sozialpolitik, Gesundheit
undVerbraucherschutz (EPSCO)derEu-
ropäischen Union die Empfehlung für
europäisches Handeln im Bereich selte-
ner Krankheiten angenommen [4]. Den
Mitgliedsstaaten wurden unter anderem
die Bildung von Zentren und die Ausar-
beitung von Plänen zur Steuerung von
MaßnahmenaufdemGebiet der seltenen

Erkrankungen empfohlen.Mit dem „Na-
tionalen Aktionsplan für Menschen mit
Seltenen Erkrankungen“ greift Deutsch-
land diese Ratsempfehlung auf [5].

DieVerbesserungderVersorgung von
Patientinnen und Patienten mit seltenen
Erkrankungen ist auch ein Anliegen
der EU-Richtlinie 2011/24/EU über die
Ausübung der Patientenrechte in der
grenzüberschreitenden Gesundheitsver-
sorgung [6]. In dieser Richtlinie ist der
Aufbau sogenannter „Europäischer Re-
ferenznetzwerke (ERN)“ vorgesehen, die
zum wesentlichen Ziel haben, den Zu-
gang zurDiagnose und die Bereitstellung
einer hochwertigen Gesundheitsversor-
gung für alle Betroffenen zu verbessern,
deren Gesundheitsprobleme eine ver-
stärkte Konzentration von Ressourcen
oder Fachwissen erfordern.

Forschungsbericht des BMG

Um die Versorgungssituation für Men-
schen mit seltenen Erkrankungen in
Deutschlandzuanalysieren,hatdasBMG
eine Studie gefördert, deren Ergebnisse
im August 2009 mit dem Forschungs-
bericht „Maßnahmen zur Verbesse-
rung der gesundheitlichen Situation von
Menschen mit Seltenen Erkrankungen
in Deutschland“ veröffentlicht wurde
[7]. Ziel der Studie war es, durch die
Analyse der Versorgungssituation für
Menschen mit seltenen Erkrankungen,
prioritäre Handlungsfelder sowie Ver-
besserungsvorschläge abzuleiten und
Lösungsszenarien zu entwickeln.

Zusammenfassend kommt die Studie
zu zwei zentralen Ergebnissen:

4 Im pluralistisch strukturierten Ge-
sundheitswesen Deutschlands kön-
nen nachhaltige Verbesserungen in
Prävention, Diagnostik und The-
rapie seltener Erkrankungen nur
dann erreicht werden, wenn es ge-
lingt, Initiativen zu bündeln und
ein gemeinsames, koordiniertes und
zielorientiertes Handeln aller Akteure
zu bewirken.

4 Zur Verbesserung der gesundheit-
lichen Situation im Bereich der
seltenen Erkrankungen kann die
Erstellung eines Nationalen Akti-
onsplans für Menschen mit seltenen
Erkrankungen sinnvoll sein. Dieser
sollte eng mit den entsprechen-
den Entwicklungen auf EU-Ebene
korrespondieren.

Weitere wichtige Ergebnisse der Studie:
4 Die besonderen Versorgungspro-

bleme von Patienten mit seltenen
Erkrankungen werden in der Öf-
fentlichkeit zu wenig wahrgenom-
men. Daher sollten Maßnahmen
zur Verbesserung der öffentlichen
Aufmerksamkeit ergriffen werden.

4 Es bedarf der gezielten Verbes-
serung der sektorübergreifenden
Versorgung, der interdisziplinären
Vernetzung zwischen einzelnen
Fachgruppen und des Informations-
transfers zwischen den Schnittstellen
der Versorgung.

4 Grundvoraussetzung für eine qua-
litativ hochwertige Versorgung ist
stets eine hohe fachliche Kompe-
tenz und eine starke Vernetzung der
Leistungserbringer.
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Abb. 19 Arbeitsweise des
Nationalen Aktionsbünd-
nisses fürMenschenmit
Seltenen Erkrankungen.
Abbildungmit freundli-
cher Genehmigungder
©NAMSEGeschäftsstelle

4 Die Wohnortnähe der spezialisierten
Versorgung ist für Betroffene mit
seltenen Erkrankungen von nachran-
giger Bedeutung.

4 Die Informationsmöglichkeiten
bezüglich seltener Erkrankungen
werden insgesamt – insbesondere
für nicht-spezialisierte Mediziner,
Betroffene und Entscheidungsträger
– als mittel bis schlecht eingeschätzt.

Die Studie kommt zu demErgebnis, dass
die Defizite in der Versorgung am bes-
tenmit einer verbesserten Koordination,
Kooperation und Vernetzung von For-
schung, medizinischerVersorgung, Pati-
enten und Angehörigen erreicht werden
können. Die Gründung eines Aktions-
bündnisses ist die erste Umsetzungsstufe
der Empfehlungen der Studie.

Nationales Aktionsbündnis
für Menschen mit Seltenen
Erkrankungen (NAMSE)

Auf Initiative des BMG wurde am
08.03.2010 das NAMSE gegründet.
Der Zusammenschluss vom Bundes-
ministerium für Gesundheit (BMG),

Bundesministerium für Bildung und
Forschung (BMBF) und ACHSE e. V.
(Allianz Chronischer Seltener Erkran-
kungen) mit 25 weiteren Bündnispart-
nern – ausschließlich Spitzen- und
Dachverbände der wesentlichen Akteure
im Gesundheitswesen auf dem Gebiet
der seltenen Erkrankungen – erfolg-
te durch die Annahme einer gemein-
samen Erklärung (http://www.namse.
de/aktionsbuendnis/steuerungsgruppe.
html). Das Bündnis wurde gegründet,
um Vorschläge für einen nationalen
Aktionsplan für seltene Erkrankun-
gen zu erarbeiten und die Empfehlung
des Rates der Europäischen Union für
eine Maßnahme im Bereich der sel-
tenen Erkrankungen vom 09.06.2009
umzusetzen. Die Grundlage für den
Nationalen Aktionsplan bildeten bereits
bestehende Strukturen und europäische
Erfahrungen.

Ziele des Bündnisses sind:
4 bereits bestehende Initiativen im

Bereich der seltenen Erkrankungen
zu bündeln,

4 ein gemeinsames, koordiniertes und
zielorientiertes Handeln auf dem

Gebiet der seltenen Erkrankungen zu
ermöglichen,

4 die Bildung von Referenzzentren und
Fachzentren zu fördern,

4 Projekte undAktionen imBereich der
seltenen Erkrankungen anzustoßen,

4 Umsetzung und Monitoring des
Nationalen Aktionsplans,

4 Koordinierung von Maßnahmen für
die Verbesserung der gesundheitli-
chen Situation von Menschen mit
seltenen Erkrankungen zwischen
Bund, Ländern und den weiteren
Akteuren des Gesundheitswesens.

Zentrales Entscheidungsgremium des
NAMSE ist die Steuerungsgruppe. Sie
besteht aus Mitgliedern der insgesamt
28 Bündnispartner. Sie legt die Ziele und
die Arbeitsweise des Bündnisses fest. Bei
Bedarf werden Arbeitsgruppen einge-
setzt. . Abb. 1 zeigt die Struktur mit den
Arbeitsgruppen, die zur Erarbeitung des
Nationalen Aktionsplans gebildet wurde.

Die Geschäftsstelle des NAMSE, de-
ren Personal- und Sachkosten mit einer
Zuwendung des BMG befristet finan-
ziert werden, koordiniert die Arbeit des
Aktionsbündnisses und stellt somit die
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7 Jahre Nationales Aktionsbündnis für Menschen mit Seltenen Erkrankungen. NAMSE – ein
Erfolgsmodell?!

Zusammenfassung
Allein in Deutschland leben Schätzungen
zufolge etwa vier MillionenMenschen mit
einer seltenen Erkrankung (SE); in der EU sind
ca. 30 Mio. Menschen betroffen. Gemeinsam
ist allen SE, dass sie chronisch verlaufen,
mit Invalidität und/oder eingeschränkter
Lebenserwartung einhergehen und häufig
bereits im Kindesalter Symptome zeigen.
Etwa 80% der SE sind genetisch bedingt,
selten sind sie heilbar. Für viele SE ist die
Krankheitsentstehung unbekannt.
Zur Verbesserung der Situation von Menschen
mit seltenen Erkrankungen veröffentlichte
das „Nationale Aktionsbündnis für Menschen
mit Seltenen Erkrankungen“ (NAMSE) 2013
den Nationalen Aktionsplan für Menschenmit
Seltenen Erkrankungen, der 52 Maßnahmen
für eine solche Verbesserung enthält. Hiervon

sind bereits mehr als die Hälfte umgesetzt
worden oder befinden sich derzeit in der
Umsetzung. Das Bundesministerium für
Gesundheit (BMG) unterstützt und flankiert
diese Umsetzung durch eine Vielzahl von
Projekten und Vorhaben.
Das NAMSE hat mit dem Nationalen Aktions-
plan für Menschenmit Seltenen Erkrankungen
viel erreicht, auch wenn noch nicht alle
Maßnahmen des Nationalen Aktionsplans
umgesetzt wurden. Erste Umsetzungsergeb-
nisse zu den einzelnenMaßnahmen werden
sichtbar. Um eine nachhaltige Verbesserung in
Prävention, Diagnostik und Therapie seltener
Erkrankungen zu erreichen, müssen auch in
Zukunft Initiativen gebündelt werden.
Das BMG finanziert die Geschäftsstelle
des NAMSE bis Mitte 2018 und stellt die

Arbeitsfähigkeit des NAMSE bis zu diesem
Zeitpunkt sicher. Alle Bündnispartner sind
sich einig, dass das NAMSE, zusammenmit
der Geschäftsstelle, weitergeführt werden
muss. Hierzu sei eine Struktur notwendig, die
die Versorgungssituation von Menschenmit
seltenen Erkrankungen beobachtet, Lösungen
anstößt und eine Möglichkeit bietet, die
beteiligten Akteure zu vernetzen. Die Frage
einer zukünftigen und langfristig tragbaren
Rechtsform des NAMSE ist zurzeit in der
Diskussion.

Schlüsselwörter
Seltene Erkrankungen · Aktionsplan · NAMSE ·
Zentren · Nachhaltigkeit

Seven years of the National Action League for People with Rare Diseases. NAMSE – a success story?!

Abstract
It is estimated that four million people in
Germany are living with a rare disease; in
the EU, approximately 30 million people are
affected. All rare diseases are chronic, linked
to invalidity and/or restricted life expectancy,
and their symptoms are often alreadymanifest
in childhood. Some 80% of rare diseases are
genetically determined; they can rarely be
cured. Furthermore, the pathogenesis of many
rare diseases is unknown.
In a move to ameliorate the situation of
persons with rare diseases, the National
Action League for People with Rare Diseases
(NAMSE) published the National Plan of Action
for People with Rare Diseases containing
52 measures that aim to achieve the desired
improvements. More than half of these
measures have already been implementedor

are currently in the process of implementation.
The Federal Ministry of Health is supporting
this implementationprocess with numerous
projects.
NAMSE has achieved a great deal as a result
of the National Plan of Action for People
with Rare Diseases, even though not all of
the measures included in the National Plan
of Action have been implemented. The first
results of individual measures are already
becoming apparent. In order to achieve long-
lasting improvements in the prevention,
diagnosis and therapy of rare diseases,
initiatives will have to be coordinated in the
future as well.
The Federal Ministry of Health will be funding
the NAMSE Coordinating Office until mid-
2018, thus ensuring that NAMSE will remain

operational until that time. All of the partners
collaborating in the Action League agree
on the need for NAMSE, together with its
coordinating office, to remain in place. To
this end, a structure that keeps the health
care situation of persons with rare diseases
under observation, that suggests solutions
and offers a possibility for the parties involved
to network, is necessary. The question of
conducting a legal restructuring of NAMSE in
the future that will be sustainable in the long
term is currently under discussion.

Keywords
Rare diseases · Action plan · NAMSE · Centers ·
Sustainability

Kommunikationsicher. Siebietetwissen-
schaftlich-fachliche und administrativ-
organisatorische Unterstützung des Ak-
tionsbündnissesundverstärktdiePresse-
undÖffentlichkeitsarbeit durchMedien-
kontakte, eine eigene Homepage unter
www.namse.de und über einen Twitter-
Kanal.

Nationaler Aktionsplan für
Menschen mit Seltenen
Erkrankungen

Das NAMSE hat insgesamt 52 Maßnah-
menvorschläge zur Verbesserung der ge-
sundheitlichen Situation von Menschen
mit seltenen Erkrankungen im Konsens
entwickelt und in einem Nationalen Ak-
tionsplan für Menschenmit Seltenen Er-
krankungen zusammengetragen [5]. Das

Bundeskabinett hat sich mit dem Natio-
nalen Aktionsplan am 28. August 2013
befasst.

Die Maßnahmen des Nationalen Ak-
tionsplans greifen die vordringlichsten
Probleme der Betroffenen und ihrer
Angehörigen mit dem Ziel auf, sie und
auch medizinisches Personal besser zu
informieren, damit es schneller zu ei-
ner verlässlichen Diagnose kommt. Die
medizinischen Versorgungsstrukturen
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Abb. 28 UmsetzungsstandderMaßnahmendes Nationalen Aktionsplans nachHandlungsfeldern (StandNovember 2016).
Abbildungmit freundlicher Genehmigungder©NAMSEGeschäftsstelle

sollen besser vernetzt und Kompetenzen
in Fachzentren gebündelt werden. Au-
ßerdem soll die Forschung im Bereich
der seltenen Erkrankungen verstärkt
werden.

Umsetzung des Nationalen
Aktionsplans

Rund drei Jahre nach Veröffentlichung
des Nationalen Aktionsplans für Men-
schen mit Seltenen Erkrankungen be-
finden sich bereits mehr als die Hälfte
der Maßnahmenvorschläge in der Um-
setzung [8]. Bei 23 Maßnahmen liegen
erste Zwischenergebnisse vor, sechs wei-
tereMaßnahmen sind bereits vollständig
umgesetzt (siehe . Abb. 2).

Hervorzuheben ist hier u. a. dieVeröf-
fentlichung der durch das NAMSE kon-
sentierten Anforderungskataloge für Re-
ferenzzentren (Typ A) und Fachzentren
(Typ B) für seltene Erkrankungen. Sie
bilden die Grundlage für die Durchfüh-
rung eines Anerkennungsverfahrens für
Zentren für seltene Erkrankungen, das
sich derzeit in der Entwicklung befin-
det. Zehn Maßnahmen sind abhängig
von der Umsetzung anderer Maßnah-
men, hier überwiegend von der Etablie-
rung des Zentrenmodells.

Förderschwerpunkt Seltene
Erkrankungen und weitere
Projekte

Auch das BMG hat mit einem eigenen
Förderschwerpunkt bis zum Jahr 2015
5 Mio. Euro zur Verfügung gestellt und
unterstützt damit die Umsetzung der
Maßnahmenvorschläge des NAMSE.
Insgesamt hat das BMG seit dem Jahr
2010 – einschließlich der Planungen ab
2016 für die kommenden Jahre – für
eine Vielzahl von Projekten zu seltenen
Erkrankungen rd. 15 Mio. Euro zur
Verfügung gestellt.

Im Forschungsbericht des BMG [7]
wird deutlich, dass über viele seltene Er-
krankungen nur wenige Informationen
verfügbarunddievorhandenenInforma-
tionsmöglichkeiten vielen Personen un-
bekannt sind. Als Lösungsansatz hat der
Nationale Aktionsplan mit denMaßnah-
menvorschlägen37, 38und39einzentra-
les Informationsportal beschrieben. Um
das Ziel, die Informationslage zu selte-
nenErkrankungenzuverbessernunddas
Bewusstsein für seltene Erkrankungen in
der Öffentlichkeit zu steigern, zu errei-
chen, sind mehrere Projekte entstanden,
die durch das BMG gefördert werden:

Mitdem„ZentralenInformationspor-
tal Seltene Erkrankungen (ZIPSE)“ wur-
deein Internet-Portal konzipiert,welches

sowohl betroffenenPatientinnenundPa-
tienten und ihren Angehörigen als auch
medizinischem, therapeutischem und
pflegerischem Fachpersonal den Zugang
zu qualitätsgeprüften Informationen
über seltene Erkrankungen erleichtert.
Das Informationsportal enthält keine
Primärinformationen, sondern greift
auf bereits existierende Informationen
zu Krankheitsbildern, Diagnostik und
Therapie, zur Selbsthilfe, Forschung und
Registern zurück. Es ist möglich, sich als
Informationsanbieter auf www.portal-
se.de zu registrieren [9]. Im Rahmen
des ZIPSE Projektes wurde auch die
Möglichkeit einer Implementierung ei-
nes Informationstelefons anhand einer
Bedarfs-, Kosten- und Nutzenabwägung
geprüft. Die Erhebung ergab, dass die
Implementierung eines reinen Verweis-
telefons von den ratsuchenden Personen
nicht gewünscht wurde.

Gleichzeitig wurde der „Versorgungs-
atlas Seltene Erkrankungen (se-atlas)“
entwickelt. Er ergänzt das Zentrale In-
formationsportal, indem der Atlas spe-
ziell die Versorgungsmöglichkeiten für
Menschen mit seltenen Erkrankungen
benutzerfreundlich in Form einer Land-
karte und in Listenform darstellt. Wie
auch bei ZIPSE werden Betroffene und
ihre Angehörigen ebenso angesprochen
wie medizinisches, pflegerisches und
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Abb. 39 Vernet-
zung der NAMSE-
Zentren. Abbildung
mit freundlicher Ge-
nehmigungder©
NAMSEGeschäfts-
stelle

therapeutisches Fachpersonal. Der Atlas
ist imInternetunterwww.se-atlas.dever-
fügbar [10].

Für eine detailliertere Suche z. B. im
se-atlas und um qualitätsgesicherte In-
formationen zur Verfügung zu stellen, ist
eine „gemeinsame Sprache“ notwendig.
Daher kommt der Kodierung von selte-
nen Erkrankungen eine besondere Be-
deutung zu.Durch ein Projekt des Deut-
schen Instituts und Medizinische Doku-
mentation (DIMDI) soll eine Verknüp-
fung zwischen der Alpha-ID (Alphabet
zur ICD-10-GM) und der Orpha-Kenn-
nummer umgesetzt werden [11].

Der Nationale Aktionsplan für Selte-
ne Erkrankungen empfiehlt, das Wissen
über die Krankheiten zu vernetzen, die
gemeinsame Behandlung von Patienten
zu unterstützen und dieQualität derVer-
sorgung langfristig zu verbessern. Das
„OpenSource-RegistersystemfürSeltene
Erkrankungen in der EU (OSSE)“ greift
diese Empfehlung auf und ermöglicht es
nun Patientenvereinigungen, Klinikern,
Forschern und anderen Beteiligten, mit-
hilfe einer Open-Source-Software Pati-
entenregister aufzubauen. Dies führt zu
einer Stärkung der nationalen Register-
landschaft und folgt den europäischen
Prinzipien im Hinblick auf die Etablie-
rung von Minimaldatensätzen und die
EinhaltungvonDatenqualitätsstandards.
Darüber hinaus sind OSSE-Register von
vornherein auf Interoperabilität ausge-
legt. Die Software ist seit Anfang 2015
im Internet frei verfügbar (www.osse-
register.de) [12].

Um die Arzneimittelversorgung bei
seltenen Erkrankungen zu verbessern,
empfiehlt derNationale Aktionsplan, aus
Daten der Routineversorgung von Pa-

tienten mit zugelassenen Arzneimitteln
den Umfang des Off-Label-Use bei selte-
nen Erkrankungen zu untersuchen. Zur
Generierung der bestmöglichen Evidenz
bei dieser Frage finanziert das BMG ein
Projekt zur Erfassung des Umfangs des
Off-Label-Use bei seltenen Erkrankun-
gen.DasProjektwirdvomBundesinstitut
für Arzneimittel und Medizinprodukte
(BfArM) in Zusammenarbeit mit dem
Deutschen Institut für Medizinische Do-
kumentation und Information (DIMDI)
durchgeführt. Es ist eines der ersten und
das beiweitemumfangreichste dieserArt
zur Untersuchung der beim DIMDI in-
folge der Datentransparenzverordnung
geschaffenen Datenbank [8].

Das Institut für Qualität und Wirt-
schaftlichkeit im Gesundheitswesen
(IQWiG) hat im Auftrag des BMG
untersucht, ob bei der Durchführung,
Auswertung und Bewertung der Ergeb-
nissicherheit von Studien zu seltenen Er-
krankungen methodische Besonderhei-
ten zu berücksichtigen sind. Als Ergebnis
wird im Rapid-Report [13] festgehalten,
dass es füreineandereHerangehensweise
als bei häufigeren Erkrankungen weder
wissenschaftliche Gründe noch spezielle
Designs und Methoden gibt. Das gilt
sowohl für medikamentöse als auch für
nichtmedikamentöse Behandlungen.

Noch immer ist für Betroffene einer
seltenen Erkrankung der Weg zur rich-
tigen Diagnose zu lang. In Anknüpfung
an denNationalen Aktionsplan fürMen-
schen mit Seltenen Erkrankungen sollte
im Rahmen des Projekts „Denies“ die
Versorgungsrealität von Menschen mit
seltenenErkrankungenmittels einerqua-
litativen Studie untersucht werden. Ziel
des Projekts war es, Erkenntnisse über

den Diagnoseweg der Patientinnen und
Patienten mit einer seltenen Erkrankung
vom Erstkontakt beim Primärversorger
bis zumFachzentrumundwieder zurück
zum Primärversorger zu gewinnen. Die
Ergebnisse [14] ermöglichen einen Ein-
blick in die Diagnosefindung bei Men-
schen mit seltenen Erkrankungen und
können als Basis für die Erstellung wei-
terer detaillierterer Studien dienen.

BMBF-Forschungsförderung

Neben den bereits genannten Förder-
maßnahmen des Bundesministeriums
für Gesundheit fördert das Bundesmi-
nisterium für Bildung und Forschung
(BMBF) seit 2003 die Etablierung von
nationalenNetzwerken in Form von For-
schungsverbünden. Ziel ist es, Krank-
heitsmechanismen aufzuklären, geneti-
sche Ursachen zu erforschen und neue
diagnostische und therapeutische Ver-
fahren zu entwickeln. In einer Nachfol-
gemaßnahme wurden ab 2008 insgesamt
16 Verbünde zu diversen Krankheits-
bildern für drei Jahre gefördert. Im
Rahmen einer weiteren Anschlussmaß-
nahme wurden 12 Verbünde für eine
dreijährige Förderung ab 2012 ausge-
wählt. Im März 2014 wurde eine neue
Bekanntmachung „Forschungsverbünde
zu Seltenen Erkrankungen“ veröffent-
licht. Entsprechend der Zielsetzung des
Rahmenprogramms Gesundheitsfor-
schung der Bundesregierung ist der
Zuwendungszweck stärker als bisher auf
Translation ausgerichtet. Aktuell fördert
das BMBF seit 2015 zehn Verbünde mit
rund 21 Mio. Euro für drei Jahre.

Das Gebiet der seltenen Erkrankun-
gen ist eines der Forschungsfelder, die
von einer koordinierten internationalen
Zusammenarbeit besonders profitie-
ren können. Daher beteiligt sich das
BMBF seit 2006 an der ERA-Net Ini-
tiative „E-Rare“. Hier stellt das BMBF
seit 2007 22 Mio. Euro für die Beteili-
gung deutscher Wissenschaftler an 71
transnationalen Forschungsprojekten
zur Verfügung.

Darüber hinaus beteiligt sich das
BMBF mit seiner Förderung von natio-
nalen Verbünden für seltene Erkrankun-
gen an dem „International Rare Disease
Research Consortium“ (IRDiRC). Das
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Tab. 1 Definition des NAMSE-Zentrenmodells

Ein Typ-A-Zentrum (Referenzzentrum) setzt sich aus mehr als 3 Typ-B-Zentren (Fachzentren)
zusammen und hat zusätzlich krankheitsübergreifende Strukturen (z. B. Lotsen). Typ-A-Zentren
sind zudem für die unklaren Fälle zuständig, betreiben Grundlagen- und klinische Forschung,
und stellen die Basis der medizinischenAusbildung dar

Typ-B-Zentren (Fachzentren für Krankheit/Krankheitsgruppe x) arbeiten krankheits- oder
krankheitsgruppenspezifisch für Patientenmit gesicherter Diagnose oder konkreter Verdachts-
diagnose. Sie verfügen über ein ambulantes und ein stationäres, interdisziplinäres und multipro-
fessionelles Versorgungsangebot

Die Typ-C-Zentren (Kooperationszentren) stellen die krankheits- oder krankheitsgruppenspezi-
fische ambulantewohnortnahe Versorgung interdisziplinär und multiprofessionell sicher. Dabei
ist ein Typ-C-Zentrum in erster Linie für die Erbringung konkreter Versorgungsleistungen bei
Patientenmit gesicherter Diagnose oder klarer Verdachtsdiagnose zuständig

Konsortium wurde 2010 von der EU-
Kommission gemeinsam mit den US
National Institutes of Health (NIH)
gegründet und vereint mehr als 40 inter-
nationale Partner. Ziel des Konsortiums
ist es, bis 2020 die Entwicklung von 200
neuenTherapien für seltene Erkrankun-
gen und Diagnosemittel für die meisten
seltenen Erkrankungen zu ermöglichen.

Im Rahmen der allgemeinen Projekt-
förderung wird die Forschung zu sel-
tenen Erkrankungen seit Jahren mit 15
bis 20 Milo. Euro pro Jahr unterstützt.
Für die speziell auf seltene Erkrankungen
ausgerichtete Projektförderung wurden
seit 2003 rund 130 Mio. Euro zur Ver-
fügung gestellt. Weitere Informationen
finden sich unter www.bmbf.de.

NAMSE-Zentrenmodell

Der Austausch von Informationen, die
Vernetzung zwischen niedergelassenen
Ärztinnen und Ärzten, den zukünftigen
Fachzentren und den Referenzzentren
müssen zuerst etabliert und dann auch
gelebt werden. Durch die Bildung der
Zentren sollen Patientinnen und Patien-
ten schneller, zielgerichteter und mög-
lichst wohnortnah die medizinischen
Leistungen erhalten, die für ihr spezifi-
sches Krankheitsbild die bestmögliche
Versorgung darstellen.

Das NAMSE empfiehlt daher im
Nationalen Aktionsplan die Bildung
von Zentren auf drei arbeitsteilig ge-
gliederten und miteinander vernetzten
Ebenen (siehe . Abb. 3). Das Zentren-
modell nach NAMSE nennt diese Zen-
tren Referenzzentren (Typ A), Fachzen-
tren (Typ B) und Kooperationszentren
(Typ C). Diese unterscheiden sich nicht

hinsichtlich derQualität derVersorgung,
sondern im angebotenen Leistungsspek-
trum und sind in die wohnortnahe,
primär- und fachärztliche Versorgung
eingebettet. Bei den drei arbeitsteilig ge-
gliederten und miteinander vernetzten
Ebenen wird nach ambulant/stationär
und krankheits-(gruppen) spezifisch/
krankheitsübergreifend unterschieden
(siehe . Tab. 1). Alle drei Typen von
Zentren sollen demnach miteinander
vernetzt agieren.

Anforderungskataloge für die
A- und B-Zentren
Durch das NAMSE konnten Anfor-
derungskataloge für die Referenzzen-
tren für seltene Erkrankungen und die
Fachzentren für seltene Erkrankungen
entwickelt und konsentiert werden. Die
Anforderungskataloge stehenallen Inter-
essierten auf derNAMSE-Homepage zur
freien Verfügung [15]. Die fachlichen
Vorschläge der Anforderungskataloge
Typ A und Typ B sind in die Beratungen
der Vertragspartner zu Vereinbarun-
gen über Zentrumszuschläge (s. auch
u.) gemäß Krankenhausstrukturgesetz
(KHSG) als Diskussionsgrundlage ein-
geflossen. Für die besonderen Aufgaben
von Zentren wird es Zuschläge geben.
DasKrankenhausstrukturgesetz (KHSG)
gibt den Anstoß dafür, die Qualität einer
Krankenhausbehandlung besser bewer-
ten zu können. Die „Qualität“ wird in
Zukunft eine noch entscheidendere Rol-
le in der Versorgung spielen. Zukünftig
soll auf Grundlage der Anforderungska-
taloge für die Referenz- und Fachzentren
eine freiwillige und unabhängige Zerti-
fizierung der Zentren möglich sein.

Im Anforderungskatalog für Refe-
renzzentren werden in vier Kapiteln
(Einordnung und Struktur des Zen-
trums, Diagnostik und Behandlung,
Lehre, Forschung) die notwendigen
Prozesse und Strukturen zur Durch-
führung der krankheitsübergreifenden
Querschnittsaufgaben abgebildet. Diese
umfassen u. a.
4 eine überregionale Koordinations-

und Anlaufstelle (Vorhalten eines
Lotsen, Weiterleitungsmanagement)
zu Steuerung der Patienten mit klarer
und unklarer Diagnose,

4 die Organisation der Diagnostik von
Patienten mit unklaren Krankheits-
bildern,

4 die Entwicklung von Diagnostik- und
Therapiestandards,

4 das Vorhalten von z. B. Patientenre-
gistern, Biodatenbanken, innovativer
Spezialdiagnostik,

4 das Vorhalten von Forschungsinfra-
struktur in krankheitsorientierter-,
patientenorientierter und Versor-
gungsforschung,

4 die Organisation von ärztlicher Aus-
und Weiterbildung.

Kapitelübergreifend wird außerdem der
Grad der Vernetzung mit anderen Refe-
renzzentren sowie externen Partnern im
Bereich der Forschung und der Patien-
tenselbsthilfe erhoben.

ImAnforderungskatalog fürFachzen-
tren werden in fünf Kapiteln (Zentrums-
struktur, Diagnostik und Behandlung,
Vernetzung und interdisziplinäre Zu-
sammenarbeit, krankheits- und patien-
tenorientierte Forschung, Informations-
und Wissensmanagement) Prozesse und
Strukturen abgefragt, die zur Diagnostik
und Behandlung der entsprechenden
Krankheiten/Krankheitsgruppen erfor-
derlich sind, so u. a. Fachkompetenz
und Erfahrung des Behandlungsteams.
Darüber hinaus bilden Vernetzung und
interdisziplinäre Zusammenarbeit einen
Schwerpunkt. Hier zielen die Anforde-
rungen u. a. darauf ab, das Schnittstel-
lenmanagement zwischen ambulanter
und stationärer Behandlung intern, aber
auch mit weiteren spezialisierten Leis-
tungserbringern sowiemitbehandelnden
Primärversorgern zu erfassen. Die Ope-
rationalisierung der Kriterien für die
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„Kooperationszentren“ (Typ-C) ist noch
nicht erfolgt.

Am Beispiel der Zentren für seltene
Erkrankungenzeigt sichdie Innovations-
bereitschaft der universitären Medizin.
So sind die Zentren für seltene Erkran-
kungen – aus dem Bedarf heraus –
an einzelnen medizinischen Fakultäten
entstanden. Zur Sichtbarmachung ihrer
Expertise nennen sie sich „Zentren für
seltene Erkrankungen“. In einem wei-
teren Schritt haben sie sich zu einer
bundesweiten Arbeitsgruppe formiert,
die das NAMSE aktiv dabei unter-
stützt, das im Nationalen Aktionsplan
vorgesehene Zentrenmodell umzuset-
zen. Durch ein bundesweites freiwilliges
Anerkennungsverfahren soll ein einheit-
liches Anforderungsprofil etabliert und
die Sichtbarkeit der NAMSE-Zentren
erreicht werden.

GKV-Versorgungsstärkungsgesetz

Ein wichtiger Schritt zur Verbesserung
der ambulanten Versorgung von sel-
tenen und komplexen Erkrankungen
an Universitätsklinika wurde mit dem
GKV-Versorgungsstärkungsgesetz ge-
macht [16]. Vorgegeben wird, dass die
Vergütung die Leistungsfähigkeit der
Hochschulambulanzen bei wirtschaft-
licher Betriebsführung gewährleisten
muss. Das Gesetz sieht zudem eine Aus-
weitung des Ermächtigungsumfangs von
Hochschulambulanzen über die Zwecke
der Forschung und Lehre hinaus auf die
Behandlung von Personen, die wegen
Art und Schwere oder Komplexität ihrer
Erkrankung einer Untersuchung oder
Behandlung durch die Hochschulambu-
lanzen bedürfen, vor.

Krankenhausstrukturgesetz
(KHSG) zu den besonderen
Aufgaben in Zentren

Sofern die Zentren für seltene Erkran-
kungen besondere Aufgaben wahrneh-
men, die nicht bereits durch die Fall-
pauschalen oder sonstige gesetzliche
Regelungen finanziert werden, können
Zuschläge für diese Aufgaben vereinbart
werden. Die aktuelle Krankenhausre-
form hat diese Möglichkeit weiter ver-
bessert: Mit dem Krankenhausstruktur-

gesetz (KHSG) wurden die bestehenden
Regelungen zu den Zentrumszuschlägen
präzisiert [17]. Vorgesehen war, dass
die Konkretisierung der besonderen
Aufgaben, die mit Zentrumszuschlä-
gen finanziert werden können, durch
den Spitzenverband Bund der Kranken-
kassen und den Verband der Privaten
Krankenversicherung gemeinsam mit
der Deutschen Krankenhausgesellschaft
(Vertragsparteien auf Bundesebene) er-
folgt. Die besonderen Aufgaben können
sich insbesondere ergeben aus:
a. einer überörtlichen und kranken-

hausübergreifenden Aufgabenwahr-
nehmung,

b. der Erforderlichkeit von besonderen
Vorhaltungen eines Krankenhauses,
insbesondere in Zentren für seltene
Erkrankungen, oder

c. der Notwendigkeit der Konzentra-
tion der Versorgung an einzelnen
Standorten wegen außergewöhn-
licher technischer und personeller
Voraussetzungen.

Die besonderen Aufgaben müssen im
Krankenhausplan des jeweiligen Landes
ausgewiesen sein oder auf einer gleich-
artigen Festlegung beruhen.

Weitere nationale Maßnahmen

Mit dem GKV-Versorgungsstärkungs-
gesetz, das im Jahr 2015 in Kraft getre-
ten ist, wurden viele wichtige Anstöße
gegeben. Ein Baustein ist der Inno-
vationsfonds: Der G-BA hat seit dem
1. Januar 2016 den Auftrag, neue Ver-
sorgungsformen, die über die bisheri-
ge Regelversorgung hinausgehen, und
Versorgungsforschungsprojekte, die auf
einen Erkenntnisgewinn zur Verbesse-
rung der bestehenden Versorgung in
der gesetzlichen Krankenversicherung
ausgerichtet sind, zu fördern [18]. Die
gesetzlich vorgesehene Fördersumme für
neue Versorgungsformen und Versor-
gungsforschung beträgt in den Jahren
2016 bis 2019 jeweils 300 Mio. Euro.
75% der Mittel sollen für die Förderung
neuer Versorgungsformen verwendet
werden, 25% der Mittel für die Förde-
rung der Versorgungsforschung. Sowohl
für die neuen Versorgungsformen als
auch für die Versorgungsforschung hat

der Innovationsausschuss für die erste
Förderwelle im Jahr 2016 jeweils einen
themenoffenen und mehrere themen-
spezifische Förderschwerpunkte defi-
niert. Der themenspezifische Teil des
Förderbereichs „neue Versorgungsfor-
men“ enthält als Förderschwerpunkt u. a.
Versorgungsmodelle für spezielle Pati-
entengruppen, so auch für Menschen
mit seltenen Erkrankungen.

Schlussfolgerungen

Das NAMSE hat mit dem Nationalen
Aktionsplan für Menschen mit Seltenen
Erkrankungen bereits viel erreicht, auch
wenn noch nicht alle Maßnahmen des
NationalenAktionsplansumgesetztwur-
den. Erste Umsetzungsergebnisse zu den
einzelnen Maßnahmen werden sicht-
bar. Begleitet wird die Umsetzung des
Nationalen Aktionsplans für Menschen
mit Seltenen Erkrankungen durch das
BMG-Projekt „WB-NAPSE“. Dabei sol-
lendie einzelnenMaßnahmenvorschläge
anhand von Indikatoren analysiert wer-
den. Es ist zum jetzigen Zeitpunkt nicht
möglich, aufgrund seiner Komplexität
und den unterschiedlich weit fortge-
schrittenen Maßnahmenvorschlägen,
den Gesamteffekt des Nationalen Akti-
onsplans zu evaluieren. Somit lässt sich
noch keine Aussage treffen, wie sich
das NAMSE insgesamt auf die Verbesse-
rung der gesundheitlichen Situation von
Menschen mit seltenen Erkrankungen
ausgewirkt hat.

Das Wissen über Ursachen, Sympto-
me und Behandlungsmöglichkeiten ist
nach wie vor bei vielen seltenen Erkran-
kungennurgering,weil nurwenigeMen-
schen an einer spezifischen Erkrankung
leiden. Noch immer vergeht zu viel Zeit,
bis die Betroffenen endlich die richti-
ge Diagnose und die passende Behand-
lung erhalten. Um dies zu verbessern,
ist die Umsetzung des NAMSE-Zentren-
modells ein wichtiger nächster Schritt.
Das Zentrenmodell für seltene Erkran-
kungen soll sich zu einem Versorgungs-
netz entwickeln. Referenzzentren dienen
als überregionale Anlaufstellen für alle
Patientinnen und Patienten mit unkla-
rer Diagnose. Hier gilt es, strukturierte
Pfade fürdieWeiterleitung indieentspre-
chendenFachzentren sowieKonzepte für
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die Zusammenarbeit der Fachzentren zu
entwickeln und in einemweiteren Schritt
die Kooperationszentren einzubinden.

Der ärztlichen Primärversorgung au-
ßerhalb der Fachzentren kommt dabei
eine entscheidende Rolle zu. In Bezug
auf dieDiagnostik ist es vonwesentlicher
Bedeutung, bei Verdacht auf eine seltene
Erkrankung an die Fach- und Referenz-
zentren zur weiteren Abklärung abzuge-
ben. Dazu ist ein enger Austausch an der
Schnittstelle zwischen Fachzentrum und
Primärversorgung notwendig, um eine
lückenlose Versorgung der Patienten zu
gewährleisten undDiagnoseverzögerun-
gen zu vermeiden.Noch fehlenKonzepte
für das Schnittstellenmanagement vom
Primärversorger zum Zentrum und zu-
rück zum Primärversorger.

Der Mehrwert der Netzwerkbildung
der Zentren besteht unter anderem in
dem direkten Austausch und der direk-
ten Weiterleitung und Verbreitung von
Wissen und Informationen. Die Frage
steht im Raum, welche neuen Möglich-
keiten die Informationstechnologie und
die Medizininformatik zum Erfahrungs-
austausch bietenund anwelcher Stelle sie
ambesten einzusetzen sind.Hierzugilt es
sodann, Konzepte zu erarbeiten. Zurzeit
findet Wissensaustausch in erster Linie
in Telefonkonferenzen und Videokonfe-
renzen statt. Virtuelle Fallbesprechungen
und elektronische Patientenakten wer-
den die Zusammenarbeit vereinfachen
und den Netzwerkgedanken – auch eu-
ropäisch – mit Leben füllen können. Ein
Konzept zur systematischenAnwendung
der Telemedizin in diesem Bereich der
medizinischen Versorgung fehlt bisher.

Um eine nachhaltige Verbesserung in
Prävention,Diagnostik undTherapie sel-
tener Erkrankungen zu erreichen, müs-
senauch inZukunft Initiativengebündelt
werden, die sich am Versorgungsbedarf
der Patientinnen und Patienten ausrich-
ten. Das BMG finanziert die Geschäfts-
stelle des NAMSE bis Mitte 2018 und
stellt die Arbeitsfähigkeit des Bündnis-
ses bis zu diesem Zeitpunkt sicher. Alle
Bündnispartner sind sich einig, dass das
NAMSE, zusammen mit der Geschäfts-
stelle, weitergeführt werden muss. Hier-
zu ist eine Struktur notwendig, die die
Versorgungssituation vonMenschenmit
seltenen Erkrankungen beobachtet, Lö-

sungenanstößtundeineMöglichkeitbie-
tet, die beteiligten Akteure zu vernetzen.
Die Frage einer zukünftigenund langfris-
tig tragbaren Rechtsform des NAMSE ist
zurzeit Gegenstand der Diskussionen im
NAMSE.
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