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Hintergrund

In Deutschland gibt es eine grofle An-
zahl von Patienten ohne Diagnose. Die-
se Menschen leiden nicht nur an den
Symptomen ihrer undiagnostizierten
und damit nicht addquat behandelbaren
Krankheit, sondern auch an den psy-
chischen Folgen, als ,Simulant oder
»psychisch krank® abgestempelt zu wer-
den. Bei vielen dieser Menschen wird
die Diagnose deswegen nicht gestellt,
weil sie an einer seltenen Krankheit
leiden, die den untersuchenden Arzten
nicht bekannt ist. Die Gefahr, dass sel-
tene Krankheiten nicht diagnostiziert
werden, ist besonders grofy, wenn die
Symptome der Krankheit mehrere Or-
gansysteme betreffen und sich nicht
einem einzigen medizinischen Fachge-
biet zuordnen lassen [1]. Bisher gibt es
nur wenige Experten und Kliniken, die
sich auf die Diagnostik von Patienten
ohne Diagnose spezialisiert haben.

Im deutschen Gesundheitssystem
fehlt es an effektiven Strukturen, um
Patienten, die lange Zeit ohne Diagnose
bleiben, addquat diagnostisch bzw. the-
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Kurze Wege zur Diagnose

Eine Handlungsempfehlung fiir Patienten

ohne Diagnose

rapeutisch zu betreuen. Bisher gibt es
nur wenige Pilotprojekte, die hauptsiach-
lich dber Drittmittelfsrderungen oder
durch Stiftungsinitiativen finanziert wer-
den. Eines dieser Pilotprojekte ist die
»Interdisziplinire Kompetenzeinheit fiir
Patienten ohne Diagnose“ (InterPoD)
des Zentrums fiir seltene Erkrankungen
in Bonn (ZSEB), die im Jahr 2014 - ge-
fordert durch die Robert Bosch Stiftung -
ihre Arbeit aufnahm. Die InterPoD bietet
eine zentrale Anlaufstelle fir Patienten
mit bisher nicht diagnostizierten Er-
krankungen. Durch die Einbindung von
Medizinstudenten fordert und verbessert
InterPoD die medizinische Ausbildung
im Bereich der seltenen Erkrankun-
gen und Patienten ohne Diagnose. Das
Universitatsklinikum in Bonn hat die-
se Themen dauerhaft sowohl in das
Curriculum der medizinischen Fakultit
(Wahlfach und Famulatur) als auch in
die Patientenversorgung integriert. Im
Folgenden soll InterPoD als Beispiel fiir
ein Projekt zum Thema ,,kurze Wege zur
Diagnose“ vorgestellt und erste Daten zu
Patienten ,,ohne Diagnose“ présentiert
werden.
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Methode

Im Zuge des Projektes wurde als erster
Schritt durch das Team der InterPoD
eine standardisierte Vorgehensweise fiir
bisher undiagnostizierte Patienten ent-
wickelt und etabliert. Die @ Abb. 1 stellt
ausfithrlich die Vorgehensweise in der
InterPoD dar. Ziel der InterPoD ist es,
Patienten, bei denen trotz zahlreicher
Arztkontakte und Untersuchungen kei-
ne diagnostische Einordnung mdéglich
war, auf moglichst ,kurzem Weg“ ei-
ner adiquaten Diagnostik zuzufiihren.
Die InterPoD benétigt dabei neben
den Befundunterlagen des Patienten
eine medizinische Zusammenfassung
des behandelnden Haus- oder Fach-
arztes, eine ausfithrliche Schilderung
der Erkrankung aus der Sicht des Pa-
tienten und fithrt eine standardisierte
Erhebung per Fragebogen durch. Diese
Unterlagen werden von einem Team,
bestehend aus einem Facharzt und Me-
dizinstudenten in héheren Semestern,
gesichtet und einheitlich zusammenge-
fasst. Auf Basis dieser Epikrise werden
intensive Recherchen in Datenbanken
vorgenommen, um Differenzialdiagno-
sen zu entwickeln und die Diagnose
einzugrenzen. Anschliefend wird der
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Abb. 1 A InterPoD-Vorgehensweise. Seit November 2015 wurde die InterPoD um eine Ambulanzsprechstunde ergénzt

Patient anhand der erweiterten Epikrise
sowie der vorliegenden Befunde Exper-
ten des ZSEB vorgestellt. Bei weiterem
Klarungsbedarf kann der Patientenfall
auch in einer interdisziplindren Fallkon-
ferenz bearbeitet oder eine personliche
Patientenvorstellung in der InterPoD-
Ambulanz vereinbart werden. Wenn
sich in der abschlieffenden Bewertung
der Verdacht auf eine seltene Krank-
heit erhdrtet, wird dem Patienten eine
Vorstellung in den Spezialambulanzen
des ZSEB empfohlen, oder es erfolgt
die Weiterleitung an eines der anderen

Zentren fiir seltene Erkrankungen, die
mittlerweile an der Mehrzahl der univer-
sitiren Standorte eingerichtet wurden
(http://www.research4rare.de/).  Jeder
InterPoD-Patient erhalt eine schriftliche
Zusammenfassung aller eingereichten
Befunde und Vorschlige sowie Hin-
weise zur weiteren Diagnostik, die den
Verdacht auf eine seltene Erkrankung
weiter erhirten oder eine Erkrankung
ausschlieflen koénnen. Die Patienten
kénnen dann mit ihrem behandelnden
Haus- oder Facharzt die weitere Diag-

518 ‘ Bundesgesundheitsblatt - Gesundheitsforschung - Gesundheitsschutz 5 - 2017

nostik komplettieren und im besten Fall
die Verdachtsdiagnose sichern.

Um die Entwicklung der InterPoD
zu illustrieren, wurden hier Daten der
Gesamtstatistik (Fallzahlen, Arztbriefe,
Arbeitsaufwinde) sowie deskriptive Da-
ten aus den erhobenen InterPoD-Frage-
bogen analysiert. Der InterPoD-Frage-
bogen umfasst, neben allgemeinen Pa-
tientendaten, auch Fragen zum bisheri-
gen Krankheitsverlauf sowie somatische,
psychologische und soziale Aspekte. Ex-
emplarisch wurden fiir die vorliegende
Analyse soziodemografische Daten, die


http://www.research4rare.de/

Zusammenfassung - Abstract

Intention zur Kontaktaufnahme mit der
InterPoD, Fragen zur bisherigen Vorbe-
handlung sowie die von den Patienten ge-
schilderten Symptome und betroffenen
Organsysteme ausgewertet.

Ergebnisse

Gesamtstatistik

Von Anfang 2014 bis Ende Juli 2016 wur-
den 1232 schriftliche Anfragen an die In-
terPoD gerichtet, denen 1036 Aktenein-
ginge (84 %) folgten. Bei 196 Anfragen
(16 %) kam es auf Grund unvollstindi-
ger Dokumente, die auch nach mehrfa-
cher Aufforderung nicht vervollstindigt
wurden, oder dem Riickzug der Anfrage
durch den Patienten, zu keiner weiteren
Bearbeitung in der InterPoD. Eine per-
sonliche Vorstellung bei standortinter-
nen und/oder externen Experten wurde
311 Patienten (25,2 %) empfohlen.

Bislang wurden insgesamt 725 Pati-
entenakten (58,8 %) in der InterPoD be-
arbeitet, 471 (38,2%) durch den Arzt
der InterPoD und 254 (20,6 %) zusitzlich
durch Experten des ZSEB. Von den 471
durch den InterPoD-Arzt bearbeiteten
Patientenanfragen wurden 31 Patienten
zur personlichen Untersuchung in die In-
terPoD-Ambulanz einbestellt (@ Abb. 2).
Fiir 235 (19,1 %) der komplexen Patien-
tenfille wurden eine ausfiihrliche Epi-
krise erstellt und InterPoD-Fragebogen
erhoben. Insgesamt wurden 725 (58,8 %)
Abschlussbriefe mit gezielten Empfeh-
lungen zur weiteren Differenzialdiagnos-
tik an Patienten verschickt.

Der durchschnittliche Gesamtarbeits-
aufwand pro Patient in der InterPoD ldsst
sich auf Basis einer Mitarbeiterbefragung
wie folgt beschreiben. Fiir jeden Pati-
enten werden zur Analyse der Fallakte,
in Abhingigkeit von deren Komplexitit,
5-20 h aufgewandt. Der Arbeitsaufwand
verteilt sich dabei wie folgt: 20 % Lot-
senarbeit, 50 % studentische Bearbeitung
und 30 % arztliche Bearbeitung.

Betrachtet man den drztlichen Ar-
beitseinsatz in der InterPoD-Ambulanz,
in der sich Patienten personlich vor-
stellen, so werden hier durchschnittlich
1,5 h drztlicher Arbeitszeit beansprucht.
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T. Klockgether

Patienten ohne Diagnose

Zusammenfassung

Hintergrund. Patienten, die lange Zeit

ohne Diagnose bleiben, stellen eine
auBerordentliche Herausforderung fiir das
Gesundheitssystem dar. Der lange diagnosti-
sche Prozess erhoht die Wahrscheinlichkeit
einer Chronifizierung der Erkrankung sowie
iatrogener Schadigung durch nicht indizierte
Behandlungen. Um Patienten schneller
einer Diagnose zuzufiihren, entstehen

neue Versorgungsstrukturen, die auf dieses
Patientenkollektiv spezialisiert sind. Ein
Beispiel dafiir ist die Interdisziplindre
Kompetenzeinheit fiir Patienten ohne
Diagnose (InterPoD) am Zentrum fiir seltene
Erkrankungen in Bonn.

Ziel der Arbeit. Darstellung der aktuellen
Versorgungssituation von Patienten ohne
Diagnose und Prasentation einer etablierten
Vorgehensweise zur Optimierung der

DOI10.1007/s00103-017-2535-8
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Kurze Wege zur Diagnose. Eine Handlungsempfehlung fiir

Diagnostik von Patienten ohne Diagnose am
Beispiel der InterPoD.

Methodik. Darstellung der etablierten
Vorgehensweise zur Versorgung von
langfristig undiagnostizierten Patienten.
Ergebnisse. Soziodemografische und
klinische Charakteristika des auf Basis der
Vorgehensweise der InterPoD versorgten
Patientenkollektivs aus den Jahren 2014 bis
2016.

Diskussion. Die deskriptive Statistik und der
Anstieg der Anzahl versorgter Patienten sind
ein erstes Indiz fiir die Funktionsfahigkeit des
vorgestellten Konzepts auf Basis etablierter
Prozesse.

Schliisselworter

Patienten ohne Diagnose - Seltene Erkran-
kungen - Seltene Krankheiten - Zentrum fiir
seltene Erkrankungen - InterPoD

without a diagnosis

Abstract

Background. Patients, who have spent many
years without a proper diagnosis present

an extraordinary problem to health care
providers and to the healthcare system as

a whole. A long ‘diagnostic journey’ increases
the risk of disease chronification, as well as the
number of therapy attempts, which could lead
to iatrogenic impairment. New resources and
specialized health care departments are being
developed to help and support this patient
group. One example of such department is
the Interdisciplinary Competence Unit for
Patients without a Diagnosis at the center for
rare diseases in Bonn (ZSEB), Germany.
Objective. To shed light on the current
health care management of patients without
a diagnosis and to present an established

On the fast track to diagnosis. Recommendations for patients

directive to optimize the care for this patient
group, as practiced at the InterPoD.
Methods. Showcase of directives and advice
for the health care management of long-term
patients without a diagnosis.

Results. Sociodemographic and clinical
characteristics based on the treated patient
collective at the InterPoD along with their
directives, from the years 2014 to 2016.
Discussion. The descriptive statistics and the
increasing number of treated patients are

a first indication of the usefulness of InterPoD-
related processes.

Keywords

Patients without a diagnosis - Rare diseases -
Rare illnesses - Center for rare diseases -
InterPoD

Fragebdgen

Fiir die Bearbeitung von komplexen Pa-
tientenfillen wurde in der InterPoD ein
einheitlicher Patientenfragebogen etab-
liert. Die folgenden Daten stiitzen sich auf
die Auswertung der 235 Patientenfrage-

bogen, sie umfassen also die Gesamtheit
aller komplexen Patientenfille im ausge-
werteten Zeitraum. Je nach Fragestellung
waren 111 bis 235 auswertbare Datenst-
ze vorhanden. Im Einzelnen werden so-
ziodemografische Daten, der Grund fiir
die InterPoD-Konsultation, die bisherige
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311 Empfghlqngen an

Abb. 2 A Kumulative Statistik der InterPoD von 01/2014 bis Ende 07/2016
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Abb. 3 A Anfragen verteilt auf beruflichen Status und Berufsgruppen (n = 235)

facharztliche Vorbehandlung sowie die
organbezogenen Symptome betrachtet.

40 % der Ratsuchenden waren Frauen.
Das Durchschnittsalter der Ratsuchen-
den liegt bei 49 Jahren (SD 15,3). Die
InterPoD erreichen Anfragen aus dem
gesamten Bundesgebiet und aus den un-
terschiedlichsten Bildungs- und Berufs-
schichten (@ Abb. 3). Die Verteilung der
Anfragen nach Postleitzahlengebiet zeigt
B Abb. 4. Es zeigt sich erwartungsgeméf3
eine Haufung im Bundesland Nordrhein-
Westfalen.

Als Kontaktgrund (Keine Mehrfach-
nennung) gaben 31 % der InterPoD-Pati-

enten den Wunsch nach einer zutreffen-
den Diagnose an. 26 % wiinschten eine
Expertenmeinung, 15 % eine zweite Mei-
nung, und 12 % wiinschten Informatio-
nen zu ihrer Erkrankung; sonstige Griin-
de wurden von 16 % der Patienten ange-
geben.

Im Vorfeld der Konsultation der In-
terPoD wurden neben Allgemeinmedi-
zinern (72 %) Neurologen (68 %), Or-
thopaden (56 %), Internisten (52 %) und
HNO-Arzte (46 %) am haufigsten kon-
sultiert. Die @Abb. 5 zeigt die Vertei-
lung auf die Fachgebiete. Pro Patient wur-
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den durchschnittlich 9,7 Arzte (SD 6,35;
min. 0; max. 26) besucht (n = 235).

Die Gesamtzeit vom Behandlungs-
beginn bis zum ersten Kontakt zeigt
@ Abb. 6. Durchschnittlich dauerte die
vorausgegangene Betreuung durch die
Primérversorger 6,6 Jahre (SD 3,82).
Die durchschnittliche Anzahl an Ope-
rationen lag bei 2,6 (SD 1,5). Die Me-
dikamentenanzahl zum Zeitpunkt der
Kontaktaufnahme lag bei 3,8 Priparaten
(SD 3,26).

Die Symptome bezogen sich am hiu-
figsten auf die folgenden Organsysteme:
Muskulatur (52,3 %), Gelenke (43 %) so-
wie Beschwerden des Zentralennerven-
systems (37,9 %). @ Abb. 7 zeigt die pro-
zentuale Verteilung der haufig betroffe-
nen Organsysteme. Pro Patient waren
durchschnittlich 5,5 Organsysteme (SD
4,7; min. 0; max. 22) betroffen (n = 235).

Hinsichtlich der tatsichlichen Dia-
gnosestellung konnte nur auf Daten
aus der InterPoD-Ambulanz zuriick-
gegriffen werden, in der sich Patien-
ten personlich vorstellen. Hier stellten
sich zwischen 11/2015 und 07/2016
31 Patienten vor. Von diesen konnten
24 Patienten (77 %) abschlieflend dia-
gnostiziert werden. Bei fiinf Patienten
der Stichprobe von 31 Patienten (16 %)
wurde eine seltene Erkrankung fest-
gestellt (amyothrophe Lateralsklerose,
systemische Mastozytose (n = 2), adulte
Bronchitis plastica, Ehlers-Danlos-Syn-
drom). Bei 7 Patienten (23 %) war die
erganzende Diagnostik durch den Haus-
oder Facharzt noch ausstehend.

Diskussion

Die Versorgung von 1232 Patienten
zwischen Anfang 2014 und Juli 2016
durch einen InterPoD-Arzt, eine Koor-
dinatorin und studentische Hilfskrifte
verdeutlichen die grofle Nachfrage so-
wie die Funktionsfihigkeit der InterPoD.
Die bundesweiten Anfragen in diesem
Zeitraum sind ein Indiz fiir die hohe Ak-
zeptanz dieses speziellen Angebotes fiir
Menschen ohne Diagnose. Frauen nutzen
das Angebot der InterPoD mit ca. 64 %
haufiger als Manner. Dies entspricht dem
bekannten Inanspruchnahmeverhalten
in der deutschen Gesundheitsversor-
gung [2]. Frauen fiihlen sich im Ver-



Abb. 4 A Verteilung der InterPoD-Anfragen nach Postleitzahlengebieten

in Deutschland

Abb. 5 A Patientenkontakte mit den hdufigsten Primédrversorgern, bevor
InterPoD konsultiert wurde. (n =235)

ten dabei durchschnittlich zwei bis drei
Fehldiagnosen [4] und zwei bis drei
operative Eingriffe (eigene Daten). Dies
unterstreicht die gesundheitsokonomi-
sche Dimension der Patienten ohne
Diagnose, die sich in dieser Auswer-
tung an die Bonner Institution InterPoD
gewandt haben. Allgemeinmediziner,
Neurologen, Orthopiaden und Internis-
ten wurden dabei von den Patienten

40% >10 aufgrund der Symptomkonstellationen
35% Jeliire am hiufigsten aufgesucht (@ Abb. 5).
30% 3.5 Laut Statistik der gesetzlichen Kranken-
25% 1-3 Jahre 518 kassen erhilt jeder gesetzlich versicherte
20% Jahre i5he Patient im Durchschnitt 3,6 Medika-
15% Abb. 6 < Zeitraum mente als’Dauer.theraple. D1esbeznghch
0% der medizinischen ugterschelden §1d.1 InterPoD-P'atlenten
5 1-2 Behandlung bis zur mit (.1urchschmtt.hch 3,8“Med1kamen-
Monate Kontaktaufnahme ten nicht wesentlich [5]. Uber 50 % der

0% == mitderInterPoD (n=

gleich zu Ménnern stirker erkrankt und
berichten mehr Beschwerden, auch in
Bezug auf Erkrankungen ohne ein sta-
tistisch erhohtes, geschlechtsabhingiges
Erkrankungsrisiko und eine hohere Le-
benserwartung fiir Frauen. Dies stimmt
mit Umfragen iiberein, in denen Frauen
héufiger tber chronische Krankheiten
berichten und ihre Gesundheit deut-
lich schlechter einschitzen als Manner
[2]. Beispielsweise zeigen Zahlen aus
dem Gender-Datenreport, dass es mit
ca. 55% auch generell mehr Kranken-
hauspatientinnen als -patienten gibt [3].
Hinsichtlich Titigkeit und Berufszuge-
horigkeit ergibt sich ein breites Spek-
trum. Verschiedene Berufsgruppen mit
unterschiedlichem Bildungshintergrund

11)

nehmen die InterPoD in Anspruch, ohne
dass sich hier klare Haufungen ergeben.
Dies spricht fir die breite Akzeptanz in
der Bevolkerung.

Die Mehrzahl der Patienten wendet
sich mit dem Wunsch nach einer Dia-
gnose an die InterPoD. Aber auch das
Bediirfnis nach einer Expertenmeinung
oder einer Zweitmeinung sowie Infor-
mationen zu einer bereits diagnostizier-
ten Erkrankung stellen einen wichtigen
Grund fiir die Kontaktaufnahme dar. Bis
zum ersten Kontakt der Ratsuchenden
mit InterPoD vergehen durchschnitt-
liche 6,5 Jahre. Patienten suchten in
dieser Zeit durchschnittlich aufgerundet
10 Arzte auf, bis der passende Spezialist
endlich gefunden wurde, und erhiel-
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befragten InterPoD-Patienten berichte-
ten von Muskelbeschwerden, mehr als
40 % von Gelenkbeschwerden und mehr
als 35% beschreiben Beschwerden des
Nervensystems. Pro Patient sind durch-
schnittlich 5,5 Organsysteme betroffen.
Die Vielzahl der betroffenen Organsys-
teme ohne klare Pridilektion (@ Abb. 7)
und die damit zusammenhéngende Sym-
ptomatik unterstreichen die Komplexitit
des Patientenkollektivs und veranschau-
lichen die Herausforderung einer krank-
heitsspezifischen Einordnung, die einen
angemessenen Zeitaufwand in der Inter-
PoD von 5-20 h erforderlich macht. Eine
solch differenzierte Abklarung kann nur
in speziellen Anlaufstellen wie der Inter-
PoD, die eine enge Zusammenarbeit von
Spezialisten verschiedener Fachgebiete
und eine enge Verkniipfung von Kran-
kenversorgung, Lehre und Forschung
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Abb. 7 « Die Grafik zeigt,
wie héufig jedes Organ-
system im Durchschnitt

im Patientenkollektiv (n =
253) der InterPoD betroffen
ist. Bei iber einem Viertel
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gewihrleisten, sichergestellt werden. Die
Integration von InterPoD im Zentrum
fur seltene Erkrankungen hat sich in
Bonn bewihrt, weil durch diese Struktur
eine ausgeprigte Kenntnis von héufigen
und seltenen Diagnosen gewihrleistet
ist, was die Kompetenz und Effektivitit
des differenzialdiagnostischen Prozesses
sicherstellt. Kritisch bleibt zu bemerken,
dass beziiglich der Abschlussdiagno-
sen nur Daten der im November 2015
initiierten InterPoD-Ambulanz zur Ver-
fugung standen. In der Anlaufphase
war die Zahl der Patienten naturgemafd
Kklein, in unserer Ambulanz wurden zwi-
schen November 2015 und Juni 2016
31 Patienten personlich gesehen. Hier
konnten im genannten Zeitraum in 77 %
der Fille eine gesicherte Diagnose ge-
stellt werden. Hierbei lief} sich bei 16 %
der Fille (5 Patienten) eine seltene Er-
krankung feststellen. Bei den {ibrigen
Patienten standen noch Untersuchungen
aus. Eine Darstellung der abschlieflend
gesicherten Diagnosen aller Patienten
der InterPoD ist derzeit leider noch
nicht moglich. Die Voraussetzungen fiir
eine entsprechende statistische Erhebung
werden derzeit geschaffen. Der Auf- und
Ausbau von Anlaufstellen fiir Patienten
ohne Diagnose schreitet auch aufgrund
von Finanzierungsschwierigkeiten nur
langsam voran. Es bleibt zu wiinschen,
dass zukiinftige Forderinitiativen auch
die Bedeutsamkeit entsprechender An-
laufstellen im Blick haben.
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