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Awareness fur Seltene
Erkrankungen starken

Der letzte Februartag, heuer der 29., ist der WELTWEITE TAG DER SELTENEN ERKRANKUNGEN. PERISKOP sprach
mit der Obfrau des Forums Seltene Krankheiten, Univ.-Prof. Dr. Daniela Karall, welche Schritte notig sind,
um frihere Diagnosen und eine bessere medizinische, aber auch soziale Unterstiitzung fiir Betroffene zu

erreichen. | von Rainald Edel, MBA

m die 80 Prozent der Seltenen

Erkrankungen haben genetische Ur-

sache. Rund die Halfte der Erkran-

kungen manifestieren sich erst im
Erwachsenenalter. Betroffene sehen sich haufig
psychologischen, sozialen, 6konomischen oder
kulturellen Problemen ausgesetzt.

perIskop: In Osterreich schitzt man, dass rund
eine halben Million Patientinnen und Patien-
ten an einer der rund 8.000 dzt. bekannten
Seltenen Erkrankungen leidet. Wie sieht der
typische Weg bis zu einer Diagnose aus?
Gibt es Unterschiede bei Kindern und
Erwachsenen?

KARALL: Seltene Erkrankungen haben etwas
gemeinsam: die seltene Héufigkeit. Eine
Erkrankung wird dann als selten bezeichnet,
wenn weniger als eine von 2.000 Personen
davon betroffen ist. Da rund 80 Prozent dieser
Erkrankungen angeboren sind, und schwere
Verlaufsformen bereits im Kindesalter sichtbar
werden, ist, historisch bedingt, die Padiatrie in
diesem Bereich stark involviert. Medizinhisto-
risch erst einige Jahre spéter hat man erkannt,
dass es auch seltene Erkrankungen gibt, die
zwar angeboren sind, aber deren erste Symp-
tome erst spiter im Leben auftreten. Daraus
ergibt sich die Teilung von ungefidhr 50 Prozent
der Seltenen Erkrankungen, die im Kindesalter
symptomatisch werden und die andere Hilfte
im Erwachsenenalter.

Daniela Karall ist stellv.
Direktorin der Innsbru-
cker Univ.-Klinik fur P&-
diatrie | und Obfrau des
Forums Seltene Krank-
heiten. Sie ist Mitglied
der Osterreichischen
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und war, als erste Frau
Uberhaupt, 2018-2020
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Ein wichtiger Aspekt in der Diagnose ist der
Verdacht, dass etwas vorliegt, das nicht hiufig
ist. Daher kommunizieren wir immer wieder
den Leitsatz — insbesondere an Arztinnen und
Arzte: Wenn eine Erkrankung vorliegt, die einen
ungewohnlichen Verlauf hat oder die nicht auf
jene Therapien anspricht, die wir kennen, dann
sollte man tiberlegen, dass eventuell eine Seltene
Erkrankung dahintersteckt.

Da in der Péadiatrie alle Spezialisierungen,

wie Neuropédiatrie, Kinderkardiologie, Kin-
dernephrologie etc. unter einem Dach sind,
ergibt sich eine ganzheitliche Sicht auf ihre Pa-
tientinnen und Patienten. Bei Erwachsenen ist
das meist schwieriger, da die einzelnen Fachéirz-
tinnen und Fachiérzte, die aufgesucht werden,
oft nichts voneinander wissen. Da kodnnte bei-
spielsweise eine Herzmuskelverdickung in Kom-
bination mit einer Innenohrschwerhorigkeit erst
spdt als zusammenhingende Indikatoren einer
Seltenen Erkrankung bemerkt werden. Daher
braucht es bei Erwachsenen noch mehr Forde-
rung der Awareness fiir Seltene Erkrankungen.

Kassenordinationen in Kinderheilkunde und
Allgemeinmedizin miissen oft groBe Patien-
tenmengen bewiltigen, womit fiir den einzel-
nen Fall oft nur wenige Minuten bleiben.
Werden durch das ,, Abfertigen” heikle Fille
libersehen? Welche Méglichkeiten und Un-
terstiitzung gibt es, um zu verhindern, dass
Seltene Erkrankungen libersehen werden?
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Ich denke, das ist ein wichtiger Punkt. Denn
den Hausérztinnen und Hausérzten im klassi-
schen Sinn, kommt eine entscheidende Ga-
tekeeper-Funktion zu. Sie kennen ihre Pati-
entinnen und Patienten sowie deren Familie
meist viele Jahre und sind somit pradestiniert,
ungewohnliche Verldufe oder Krankheitsmuster
in Familien zu erkennen. Es ist gut, dass es die
Referenznetzwerke und Zentren fiir Seltene
Erkrankungen an allen Universitdtskliniken gibt,
die unklare Fille abkldren konnen. Gerade weil
Seltene Erkrankungen nicht hiufig vorkommen,
ist es wichtig, dass Allgemeinmedizinerinnen
und -mediziner wissen, welche Netzwerke es

in ihrer Region gibt. Wichtig sind dabei auch
entsprechende Unterstiitzungen wie die digitale
Plattform symptomsuche.at. Aber auch das Fo-
rum Seltene Krankheiten, die Dachorganisation
der Patientenselbsthilfe oder Pro Rare Austria,
die weiterhelfen kénnen, wohin man sich in
einem konkreten Fall am besten wendet.

Es gibt seitens der EU und auf nationaler
Ebene Initiativen, dass Patientendaten, wie
sie in der elektronischen Gesundheitsakte
ELGA schon vorhanden sind, kiinftig in Form
eines Patient Summary zu verkniipfen. Wére
dies eine Hilfe auf der Primérversorgungse-
bene, damit Seltene Erkrankungen schneller
auffallen?

Unbedingt. Von Seiten der Seltenen Erkran-
kungen erachten wir eine solche Ubersicht als
wertvoll und ganz wichtig. Denn der Faktor Zeit
spielt in der Diagnosestellung eine entscheiden-
de Rolle. Bislang sind solche Ideen immer am
Ressourcenmangel oder an ungeldsten Daten-
schutzproblemen gescheitert. Damit im Zu-
sammenhang stehen auch die eher rudimentir
vorhandenen Registerfithrungen in Osterreich,
die aber fiir die européischen Referenznetzwerke
von entscheidender Bedeutung sind. Auch wenn
eine Diagnose gestellt wurde, ist es wichtig zu
wissen, wo es noch Patientinnen und Patienten
oder Expertise fiir eine bestimmte Erkran-
kungsform gibt. Das sollte heutzutage digital
passieren. Weil ein zweites Credo bei Seltenen
Erkrankungen lautet: Nicht die Patientin, der
Patient soll reisen, sondern die Expertise.

Ein hoher Anteil der Seltenen Erkrankungen
ist erblich bedingt und tritt im Kindesalter
auf. Wie gut sind die Screening-Méoglichkei-
ten in Osterreich? Sollte man das Neugebo-
renen-Screening erweitern?

Das Neugeborenen-Screening wurde in Oster-
reich 1966 eingefiihrt und umfasst derzeit etwas
mehr als 30 Krankheitsbilder. Bis auf die Hypo-
thyreose, die Schilddrisenunterfunktion, sind
alle derzeit gescreenten Erkrankungen selten.
Das sind gegeniiber den derzeit bekannten rund
8.000 Seltenen Erkrankungen nur wenige, wobei
im Screening nur solche erfasst sind, die man
einer prasymptomatischen Therapie zufithren
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Wenn eine Erkrankung vor-
liegt, die einen ungewohn-
lichen Verlauf hat oder die
nicht auf jene Therapien
anspricht, die wir kennen,
dann sollte man Gberlegen,
dass eventuell eine Seltene
Erkrankung dahintersteckt.

Daniela Karall

kann. Prinzipiell wire es schon denkbar, noch
weitere einzuschlie3en, wobei das in der Praxis
nicht so einfach wire, da die Tests momentan
nur biochemisch und nicht genetisch erfolgen.

Viele Patientinnen und Patienten erhalten
keine Diagnose, da durch den Mangel an
ausreichendem Wissen in der Regelversor-
gung Seltene Erkrankungen oftmals nicht
oder erst sehr spat erkannt werden. Braucht
es eine gezieltere, verbesserte Ausbildung,
um die Sensibilitat fiir Seltene Erkrankungen
zu starken?

Wir haben in den letzten 20 Jahren beziig-

lich der Awareness fiir Seltene Erkrankungen
deutlich dazugewonnen. Der Begriff ,,selten®
hat bei vielen Medizinerinnen und Medizinerin-
nen die Haltung ausgelost: ,,Das kommt kaum
vor, damit habe ich eher nichts zu tun. Und
wenn, ist es kompliziert und man kann nicht
helfen®. Diese Mythen aufzuarbeiten, ist sicher
ganz entscheidend. Und je frither man das in
den medizinischen Alltag und die medizinische
Ausbildung integriert, umso besser.

Da pro Krankheit nur wenige Menschen
betroffen sind, welche Bedeutung haben
Patienten- und Selbsthilfeorganisationen bei
Seltenen Erkrankungen?

Wir sprechen hier von zwei verschiedenen
Gruppen: jene die bereits eine Diagnose bekom-
men haben und jene mit einem Verdacht auf
eine Seltene Erkrankung.

Bei der ersten Gruppe ist es essentiell, dass sie
sich in Patientengruppen zusammenfinden —
oftmals auch nur um zu merken, man ist mit
einer Erkrankung nicht allein. In jenen Fillen,
in denen es keine eigene Gruppe gibt, ist die
Dachorganisation fiir Seltene Erkrankungen Pro
Rare Austria die Ansprechstelle. Es gibt Aspekte
bei seltenen Erkrankungen, die alle betreffen:
neben der Seltenheit, zum Beispiel die linger-
fristige Verschreibung von Medikamenten oder
wie man eine Bewilligung von einem Medika-
ment fir sechs Monate bekommt. Auch der
Austausch und Informationen tiber finanzielle
Aspekte, wie beispielsweise die Kostenlibernah-
me fir Heilbehelfe und Materialien, die keine
Medikamente sind, oder Antrige um erhohte
Familienbeihilfe oder Pflegegeld. Ebenfalls
wichtig, wie man zum Beispiel mit dem Arbeit-
geber wiederkehrende tiberdurchschnittliche
Arbeitsausfille argumentiert.

Fur die zweite Gruppe, bei der ein Verdacht be-
steht, aber noch keine Diagnose gestellt wurde,
ist es ebenfalls wichtig, Personen zum Austausch
zu haben. Zu wissen, wo sie durchuntersucht

werden konnen, um Klarheit zu gewinnen oder
auch damit umzugehen, wenn sich der Verdacht
nicht erhéirtet, die Beschwerden aber weiterhin

bestehen.

Seitens des Gesundheitssystems und der
Politik gibt es ein klares Bekenntnis zu Sel-
tenen Erkrankungen in Form des Nationalen
Aktionsplans. Ist dieser zukunftsfit?

Ich war selber an dessen Entwicklung beteiligt
und denke, von der Grundidee und Grund-
struktur ist der nationale Aktionsplan nach wie
vor giiltig und valide. Die Schwierigkeit besteht
eher in dessen Umsetzung. Denn, obwohl er
bereits 2015 verdffentlicht wurde, eréffneten die
ersten, von der Regierung anerkannten Experti-
sezentren erst 2018 und wurden in den Osterrei-
chischen Strukturplan Gesundheit aufgenom-
men. Jetzt haben wir zwar diese Zentren, aber
keine zusétzlichen Ressourcen, keine Struktu-
ren, kein zusitzliches Personal. Ahnlich verhilt
es sich bei den geforderten Registern und der
epidemiologischen Erhebung, wie hiufig Seltene
Erkrankungen in Osterreich vorkommen. Die
Argumente, die all dies verzogern, sind unge-
klarte Datenschutzprobleme, mangelnde Res-
sourcen und fehlende Finanzmittel. Dadurch
gibt es nur ein sehr langsames Fortkommen in
diesem Bereich.

Bei Seltenen Erkrankungen stehen zumeist
die therapeutischen Méglichkeiten im Fokus.
Wenig hort man liber die Begleiterscheinun-
gen, die sich auf den psychischen, sozialen
und 6konomischen Lebensbereich Betroffe-
ner und deren Angehdrigen auswirken.

Wo miisste aus lhrer Sicht durch das Sozial-
system nachgebessert werden?

Medikamente sind wichtig, aber im Endeffekt ha-
ben wir nur fiir etwa sechs bis zehn Prozent der
Erkrankungen ein spezifisches Arzneimittel, mehr
nicht. Ein Grund, warum der Fokus so stark auf
diesem Bereich liegt, liegt daran, dass man diesen
»greifen®, berechnen und dartiber debattieren
kann, was es kosten und wer das finanziell tragen
soll. Die sozialen und 6konomischen Aspekte von
Betroffenen und deren Angehdrigen sind zwar
mindestens ebenso wichtig, aber unscheinbarer.
Wenn eine Familie ein mehrfach behindertes
Kind mit einer seltenen Erkrankung betreut,
bedeutet das meistens, dass einer der Elternteile
nicht mehr arbeitet und sich um das Kind kiim-
mert — obwohl die Férderungen in Osterreich
wirklich gut sind. Aber Fragen des Schulunter-
richts, der Unterbringung im Erwachsenenalter
und der Versorgung sind nach wie vor noch
ungeniigend gelost. Ebenso entstehen durch das
foderale Gesundheitssystem immer wieder All-
tagshiirden, beispielsweise wenn in einem Bun-
desland ein Rollstuhl ohne Selbstbehalt bewilligt
wird und im Nachbarbundesland nur 20 Prozent
Zuschuss gewihrt werden, obwohl der Anspruch
und die Bediirftigkeit in beiden Fillen gleich
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wiren. Hier kommen wieder die Vereinigungen
sowohl auf Patientenseite als auch der Arztinnen
und Arzte zu tragen, die versuchen, diese Aspekte
zu thematisieren und Losungen auf regionaler
Ebene zu finden und bundesweit einheitliche
Richtlinien zu erzielen.

Um Seltene Erkrankungen zu therapieren,
werden zumeist innovative, potenziell teure
Therapien im Spitalsbereich eingesetzt.

Wird das von Gesundheitsminister Rauch ins
Leben gerufene Bewertungsboard hierbei zu
Verzégerungen oder gar Einschrédnkungen in
den Therapiemdéglichkeiten fiihren?

Ich sehe das zwiespaltig. Auf der einen Seite

ist es begriifienswert, dass eine bundesweite
Vereinheitlichung angestrebt wird. Weil, wie zuvor
gesagt, hiangt es vom Wohnort ab, auf welche
Ressourcen man zuriickgreifen kann und welche
Unterstiitzung man bekommet, oder nicht. Auf
der anderen Seite hat mir die Zusammensetzung
des Bewertungsbordes schon sehr zu denken
gegeben. Weil neben den 27 Vertretern von Bund,
Liandern und Sozialversicherungen sind nur drei
unabhingige Vertreter der Wissenschaft Teil des
Gremiums, die Patientenseite iiberhaupt nur
durch eine Vertreterin, ein Vertreter der Patien-
tenanwaltschaft und das noch dazu ohne Stimm-
recht. Damit finden die Menschen mit Seltenen
Erkrankungen in diesem Gremium nur schwer-
lich Gehor. Das 16st natirlich die Angst aus,

dass Entscheidungen mehr nach 6konomischen
Gesichtspunkten getroffen werden und sich nicht
an den Bedirfnissen der Betroffenen orientieren.
Speziell fiir Personen mit Seltenen Erkrankungen
ist die Frist von fiinf Monaten, bis eine Entschei-
dung vorliegen muss, sehr lange, woméglich zu
lange. Seitens des Forums Seltene Erkrankungen
haben wir deshalb unsere Bedenken beim Bun-
desminister Rauch und bei der OGK deponiert.

Auch nach dem Zusammenschluss der Kran-
kenkassen in der OGK ist das Gesundheits-
system immer noch stark fragmentiert, so dass
die Finanzierung von Therapien, liberspitzt
formuliert, nach wie vor ,,von der Postleitzahl
abhéngt”. Welche Lésungsméglichkeiten
sehen Sie, um Betroffenen die Sorge um die
bestmdégliche Therapie abzunehmen?
Osterreich hat ein aus dem Solidaritéitsprinzip
gedachtes Gesundheitssystem. Prinzipiell glaube
ich, dass fiir hochpreisige Medikamente eine
bundesweit einheitliche L.osung schon Sinn
machen wiirde. Ebenso eine einheitliche Vorge-
hensweise, wenn eine Erkrankung vorliegt. Ideen,
wie Sondertopfe, sind heikel und wiirden andere
Probleme und Rechtsfragen mit sich bringen.
Was nicht sein darf, dass einzelne Triger aus
Okonomischen Griinden Betroffene an andere
»Zahler” andocken. Aus medizinischer Sicht ist
es ein No-Go, dass diese ungeldste Probleme
auf dem Riicken der Patientinnen und Patienten
ausgetragen werden. @)



