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Check for
Updates.

Es wird geschitzt, dass etwa 4 Mio. Men-
schen in Deutschland von einer Seltenen
Erkrankung betroffen sind [1]. Eine be-
lastbare Zahl liegt fiir Deutschland nicht
vor. Dies ist nur eine von vielen Fragestel-
lungen im Bereich Seltene Erkrankun-
gen, die durch Fortschritte in der Digitali-
sierung im Gesundheitswesen beantwor-
tet werdenkonnen. Im Folgenden werden
die Ziele und Arbeitsweise des Nationa-
len Aktionsbiindnisses fiir Menschen mit
Seltenen Erkrankungen (NAMSE) vorge-
stellt. Dabei liegt der Fokus auf der Be-
deutung der Digitalisierung als Beitrag
zur Verbesserung der gesundheitlichen
Situation von Menschen mit Seltenen Er-
krankungen.

Das Nationale Aktionsbiindnis
fiir Menschen mit Seltenen
Erkrankungen (NAMSE)

Menschen mit Seltenen Erkrankungen
stehen vor besonderen Herausforderun-
gen — auch und gerade im Gesundheits-
wesen. Mehr als 70% der iiber 6000
Seltenen Erkrankungen sind genetisch
bedingt [2]. Oft verlaufen sie chronisch
und gehen mit einer eingeschrinkten
Lebensqualitit und -erwartung einher.
Die Seltenheit der einzelnen Erkrankun-
gen erschwert aus strukturellen, medi-
zinischen und 6konomischen Griinden
sowohl die medizinische Versorgung der
Betroffenen als auch die Forschung zur
Verbesserung von Diagnose und The-
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rapie. Vor diesem Hintergrund wurden
im Jahr 2009 sowohl die ,,Empfehlung
des Rates [der Europdischen Union ...]
fir eine Mafinahme im Bereich seltener
Krankheiten“ [3] als auch die Ergebnisse
einer vom Bundesministerium fiir Ge-
sundheit (BMG) in Auftrag gegebenen
Studie ,Maflnahmen zur Verbesserung
der gesundheitlichen Situation von Men-
schen mit seltenen Erkrankungen in
Deutschland [4] veroffentlicht. In der
Studie wurden die Versorgungssituation
von Menschen mit Seltenen Erkrankun-
gen in Deutschland dargestellt, prioritire
Handlungsfelder abgeleitet sowie Ver-
besserungsvorschlige entwickelt.

Griindung des NAMSE

Das NAMSE wurde im Jahr 2010 auf
gemeinsame Initiative des BMG, des
Bundesministeriums fiir Bildung und
Forschung (BMBF) und der Allianz
Chronischer Seltener Erkrankungen
(ACHSE e.V.) sowie 25 weiterer Biind-
nispartner — ausschliellich Spitzen- und
Dachverbinde der wesentlichen Akteure
im Gesundheitswesen - ins Leben geru-
fen (@ Infobox 1). Das NAMSE ist seitdem
die zentrale Koordinierungs- und Kom-
munikationsplattform  fiir Menschen
mit Seltenen Erkrankungen mit dem
Ziel, die gesundheitliche Situation der
Betroffenen zu verbessern.
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Der Nationale Aktionsplan
fir Menschen mit Seltenen
Erkrankungen

Im Jahr 2013 wurde der im Rahmen des
NAMSE konsentierte Nationale Aktions-
plan fiir Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen mit 52 Mafinahmenvorschlagen
veroffentlicht. Mit dem vom BMG finan-
zierten Projekt WB-NAPSE wurde die
Umsetzung des Nationalen Aktionsplans
von 2015-2017 wissenschaftlich begleitet
[5]. Dariiber hinaus wurde der Umset-
zungsstand durch Monitoring- und Sta-
tusberichte der NAMSE-Geschiftsstelle
dokumentiert [6]. Fiir 2022 hat das BMG
erneut ein Gutachten in Auftrag gegeben,
welches nach 2009 die Versorgungssitua-
tion von Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen in Deutschland analysieren und
prioritire Handlungsfelder ableiten soll.

Wichtige Entwicklungen der
letzten Jahre

Seit der Veroffentlichung des Natio-
nalen Aktionsplans sind auf Initiative
des NAMSE unter anderem folgende
wichtige Entwicklungen zur Verbesse-
rung der gesundheitlichen Situation von
Menschen mit Seltenen Erkrankungen
angestofen worden [7]:
== Auf der Grundlage des mit dem Ge-
setz zur Starkung des Pflegepersonals
(Pflegepersonal-Stirkungsgesetz,
PpSG) eingefithrten § 136¢ Ab-
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Infobox 1  Biindnispartner des

Nationalen Aktionsbindnisses
fir Menschen mit Seltenen
Erkrankungen (NAMSE)

= ACHSEe.V. Allianz Chronischer Seltener Arbeits- .
Erkrankungen gruppen

== Arbeitsgemeinschaft der Obersten
Landesgesundheitsbehoérden (AOLG) Beselzt aus i

-— Arbeitsger.n.eipschaft der Wissenschaftli- :”,:::::‘:g:'r’ ;g‘d UAG Diagnose
chen Medizinischen Fachgesellschaften Bindnispartner und
e.V. (AWMF) externen Expertinnen

== Beauftragter der Bundesregierung fiir die LIRS UAG Arzneimittel

Belange der Patientinnen und Patienten
== Bundesarbeitsgemeinschaft Selbsthilfe
von Menschen mit Behinderung und
chronischer Erkrankung und ihren
Angehdrigen e.V. (BAG SELBSTHILFE e.V.)
== Bundesirztekammer (BAK)
== Bundesministerium fiir Arbeit und Soziales

UAG Digitalisierung
Abb. 1 < Arbeits-
weise des Nationa-
len Aktionsbiind-
nisses flir Menschen

(BMAS) ﬁ. mit Seltenen Erkran-
== Bundesministerium fiir Bildung und o® . NAMSE-Geschftsstelle : kungen (NAMSE).
Forschung (BMBF)* ; NAMSE e | issenschaftich-fachlich und administrativ- ! Abbildung der
== Bundesministerium fiir Familie, Senioren, “ : Slganlealolischl kel : NAMSE-Geschifts-
Frauen und Jugend (BMFSFJ) e L e e stelle. (Eigene
== Bundesministerium fiir Gesundheit Abbildung)
(BMG)*
== Bundespsychotherapeutenkammer (BPtK)
== Bundesverband der Pharmazeutischen rungen festgelegt [8]. Ausgangspunkt == Mit dem Gesetz zur Stirkung der
Industrie e.V. (BP) . fiir die Ausgestaltung waren die vom Versorgung in der gesetzlichen
== Bundesverband Medizintechnologie e.V. NAMSE entwickelten und konsen- Krankenversicherung (GKV-Ver-
(BVMed) " tierten Anforderungskataloge [9] sorgungsstirkungsgesetz) wurde
== Bundeszahnérztekammer (BZAK) g . 8 . gung . 658 ’
= Deutsche Forschungsgemeinschaft (DFG) == 2021 wurde unter Einbindung einer der Innovationsfonds beim G-BA
== Deutscher Hausirzteverband e.V. unabhingigen Zertifizierungsstelle eingerichtet und mit dem Digita-
== Deutsche Krankenhausgesellschaft e.V. ein Zertifizierungsverfahren fiir le-Versorgung-Gesetz (DVG) bis
(DKG) Zentren fiir Seltene Erkrankungen Ende 2024 verldngert. Im Rahmen
== Deutscher Pflegerat e.V. (DPR) .
) auf den Weg gebracht. des Innovationsfonds wurden bzw.
== Gemeinsamer Bundesausschuss (G-BA) ) .
= GKV-Spitzenverband == Orphanet Deutschland, das als na- werden verschiedene Projekte von
== Kassenirztliche Bundesvereinigung (KBV) tionaler Partner des europiischen hoher Bedeutung fiir Seltene Erkran-
== Kassenzahnarztliche Bundesvereinigung Referenzportals zu Seltenen Erkran- kungen gefordert, wie beispielsweise
(KZB.V? ) . kungen und Orphan Drugs unter TRANSLATE-NAMSE (Verbesse-
== Medizinischer Fakultdtentag der Bundes- nderem die Orphanet-Nomenklatur rune der Versoreune von Menschen
republik Deutschland e.V. (MFT) fl ere ¢ rphanet-omenkiatu u' g der versorgung von Viensche
= Orphanet Deutschland ins Deutsche {ibersetzt, konnte An- mit seltenen Erkrankungen) und
== PKV-Verband der privaten Krankenversi- fang 2021 an das Bundesinstitut fiir ZSE-DUO (Duale Lotsenstruktur zur
cherunge.V. o Arzneimittel und Medizinprodukte Abklarung unklarer Diagnosen in
== Verband der Forschenden Arzneimittel- (BfArM) angegliedert und damit Zentren fiir Seltene Erkrankungen),
hersteller e. V. (vfa) erstetigt werden sowie Projekte zur Leitlinienentwick-
== Verband der Universitétsklinika Deutsch- V! J W' N W ) 4
lands e.V. (VUD) = In der Abteilung Kodiersysteme des lung [10].
== Verband der Diagnostica-Industrie e.V. BfArM wurde iiber das Patientenda-
(VDGH) ten-Schutz-Gesetz (PDSG) Anfang Gleichzeitig sind in den letzten Jahren die
* Griind o 2021 eine Stelle fiir Seltene Erkran- Européischen Referenznetzwerke (ERN)
rindungsorganisationen kungen etabliert, wodurch BMG- entstanden, an denen rund 200 deutsche
geforderte Projekte zur Kodierung Versorgungseinrichtungen aktiv beteiligt
satz 5 Fiinftes Buch Sozialgesetzbuch Seltener Erkrankungen verstetigt sind.
(SGB V) wurden durch den Ge- wurden, um internationale Klassifi-
meinsamen Bundesausschuss (G- kationen zu Seltenen Erkrankungen Arbeitsweise des NAMSE
BA) Ende 2019 erstmals die beson- mit den gesetzlichen Diagnoseklas-
deren Aufgaben von Zentren fiir sifikationen und Terminologien zu Die Arbeit des NAMSE wird seit seiner
Seltene Erkrankungen definiert sowie verkniipfen. Griindung durch eine Geschiftsstel-
bundeseinheitliche Qualititsanforde- le koordiniert. Die Steuerungsgruppe,
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Zusammenfassung

Menschen mit Seltenen Erkrankungen stehen
im Gesundheitssystem vor besonderen Her-
ausforderungen. Die Seltenheit der einzelnen
Erkrankungen erschwert aus strukturellen,
medizinischen und 6konomischen Griinden
sowohl die medizinische Versorgung als
auch die Forschung zu den entsprechenden
Themen. Im Jahr 2010 wurde das Nationale
Aktionsbiindnis fir Menschen mit Seltenen
Erkrankungen (NAMSE) auf Initiative

des Bundesministeriums fiir Gesundheit
gemeinsam mit dem Bundesministerium

fiir Bildung und Forschung und der Allianz
Chronischer Seltener Erkrankungen sowie

25 weiteren Biindnispartnern ins Leben
gerufen. Das NAMSE ist seitdem die zentrale
Koordinierungs- und Kommunikations-
plattform fiir Menschen mit Seltenen
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Erkrankungen in Deutschland und hat das Ziel,
die gesundheitliche Situation der Betroffenen
zu verbessern.

Wesentliche im NAMSE konsentierte Bedarfe
an die Digitalisierung im Gesundheitswesen
betreffen insbesondere die Vernetzung von
Versorgungseinrichtungen, die Generierung
von Wissen fiir die Forschung und die
Verbreitung von Informationen. Zielsetzung
ist dabei ein gemeinsamer und sicherer
Datenraum mit interoperablen Praxis- und
Klinikinformationssystemen und einheitlichen
semantischen Standards. Der prazisen
Kodierung von Seltenen Erkrankungen kommt
dabei eine besondere Bedeutung zu.

In den kommenden Jahren miissen wichtige
bereits angestoBene Prozesse im Sinne der
Betroffenen gestaltet und begleitet werden.

Seltene Erkrankungen und Digitalisierung im Kontext des Nationalen Aktionsbiindnisses fiir
Menschen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE)

Dazu gehdren unter anderem die deutsche
Genominitiative genomDE, die elektronische
Patientenakte und die Vernetzung im
europdischen Raum. Damit die vielfaltigen
Initiativen und Projekte ineinandergreifen
konnen, bedarf es klarer Zielsetzungen im
Rahmen eines digitalen Gesamtkonzeptes, fiir
welches das NAMSE wichtige Beitrage leistet.

Schliisselworter

Seltene Erkrankungen - Digitalisierung -
Nationales Aktionsbiindnis fiir Menschen
mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE) - Elek-
tronische Patientenakte (ePA) - Europaischer
Gesundheitsdatenraum (European Health
Data Space — EHDS)

Abstract

People with rare diseases face specific
challenges within the healthcare system.
Due to the rarity of the individual diseases,
both medical care and research are made
difficult for structural, medical, and economic
reasons. In 2010, the National Action League
for People with Rare Diseases (NAMSE) was
founded by the German Federal Ministry

of Health, the German Federal Ministry of
Education and Research, the Alliance for
Chronic Rare Diseases, as well as 25 other
partners. Since then, NAMSE has been the
central coordination and communications
platform for people with rare diseases in
Germany and aims to improve the health and
quality of life of those affected.

As part of the consensus process, NAMSE

has formulated requirements regarding
digitization in the German healthcare system.
These requirements aim towards connecting
healthcare institutions, generating knowledge
for research purposes, and improving the
flow of information. The main objective is

a collective and secure health data space
with interoperable clinic information systems
and uniform semantic standards. The precise
coding of rare diseases is of particular
importance.

In the coming years, important processes
that have already been initiated must be
designed and supported in the interest of
people with rare diseases. These include the

Rare diseases, digitization, and the National Action League for People with Rare Diseases (NAMSE)

German genome initiative genomDE, the
implementation of the electronic patient
record, and activities towards a European
Health Data Space. In order for the diverse
initiatives and projects to mesh, clear
objectives are required as part of an overall
digital concept to which NAMSE makes
important contributions.

Keywords

Rare diseases - Digitization - National Action
League for People with Rare Diseases
(NAMSE) - Electronic patient record (ePA) -
European Health Data Space (EHDS)

bestehend aus den Biindnispartnern,
tagt 2- bis 3-mal pro Jahr. Dariiber
hinaus werden nach Bedarf Arbeits-
und Unterarbeitsgruppen eingerich-
tet, die mehrfach im Jahr tagen und
im engen Austausch mit Expertinnen
und Experten bestimmte Themenfelder
bearbeiten, wie beispielsweise Digitali-
sierung (@ Abb. 1). Dabei werden nach
Moglichkeit alle relevanten Entwicklun-
gen im deutschen Gesundheitssystem
beobachtet und auf ihre Bedeutung fiir

die Seltenen Erkrankungen hin analy-
siert. Gleichzeitig werden spezifische
Ziele formuliert, um der besonderen
Situation von Menschen mit Seltenen
Erkrankungen gerecht zu werden. Das
NAMSE als zentrale Koordinierungs-
und Kommunikationsplattform ist dabei
fir ein gemeinsames und zielorientier-
tes Handeln von hoher Bedeutung. Die
erreichten Fortschritte beruhen darii-
ber hinaus in betrichtlichem Mafle auf
dem personlichen Einsatz vieler ein-
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zelner Akteure, die sich mit Ausdauer,
Ideenreichtum und Gestaltungskraft in
ihren Institutionen, in den Zentren,
im Rahmen von Stiftungen und in der
Selbsthilfe fiir die Belange von Menschen
mit Seltenen Erkrankungen einsetzen.

Digitalisierung und Seltene
Erkrankungen

Seltene Erkrankungen zeichnen sich oft-
mals dadurch aus, dass nur wenige Ex-
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pertinnen und Experten zur Verfiigung
stehen, verschiedene medizinische Fach-
richtungen in Bezug auf Diagnose und
Therapie zusammenarbeiten miissen und
diejeweilige Erkrankung wenig beforscht
ist. Auch die Selbsthilfe muss sich haufig
tiber grofle raumliche Distanz organisie-
ren. Die Digitalisierung bietet daher ins-
besondere im Hinblick auf Vernetzungs-
aspekte, die Generierung von Wissen und
die Verbreitung von Informationen eine
grof3e Chance fiir Menschen mit Seltenen
Erkrankungen. Vor diesem Hintergrund
hat das NAMSE vordringliche Bedarfe
an die Digitalisierung konsentiert [11],
vondenen einige prioritire im Folgenden
dargestellt werden.

Vernetzung in der Versorgung

Menschen mit Seltenen Erkrankungen
miissen fiir eine spezialisierte medi-
zinische Versorgung héufig Grenzen
tiberschreiten: iiber Sektoren hinweg -
also zwischen Praxen und Kliniken -,
zwischen verschiedenen Abteilungen
innerhalb von Kliniken, zwischen ver-
schiedenen Zentren, iiber Bundesland-
und manchmalauch iiber Lindergrenzen
hinweg. Wenn es an diesen Schnittstellen
zu Informationsverlusten kommt, kann
dies fiir Betroffene und Leistungserbrin-
ger nicht nur frustrierend sein, sondern
auch die Patientensicherheit erheblich
beeintrichtigen, z.B. wenn wegen feh-
lender Vorbefunde notwendige Unter-
suchungen unterbleiben oder mehrfach
vorgenommen werden, relevante Risi-
kofaktoren nicht beriicksichtigt werden
oder keine bzw. eine falsche Diagnose
gestellt wird. Welche Einrichtungen da-
bei jeweils vernetzt zusammenarbeiten
miissen, variiert in Abhidngigkeit von
Krankheitsbild, Alter der Betroffenen
und deren Wohnort. Daher koénnen
sogenannte Inselldsungen, die sich auf
einzelne Versorgungseinrichtungen, auf
bestimmte Sektoren oder geografische
Regionen beschrianken, im Kontext von
Seltenen Erkrankungen auf Dauer nicht
zielfiihrend sein. Vielmehr muss ein
Gesamtnetzwerk entstehen. Daraus ab-
geleitet ergibt sich folgender im NAMSE
konsentierte Bedarf:

== Informationssysteme in Kliniken
und Praxen sollen deutschlandweit
interoperabel sein.

Wissen generierende Versorgung
und Forschung

Forschung auf dem Gebiet der Selte-
nen Erkrankungen ist einerseits von
einem rasanten Erkenntnisgewinn ge-
kennzeichnet - wie beispielsweise im
Bereich der genomischen Medizin -,
andererseits durch grofle Liicken, so
dass oftmals selbst grundlegende Er-
kenntnisse zum natiirlichen Verlauf
einer Erkrankung nur bruchstiickhaft
vorliegen. Damit Betroffene von neu-
en Erkenntnissen mdglichst umgehend
profitieren und gleichzeitig die im klini-
schen Alltag erhobenen Daten auch die
Forschung voranbringen kénnen, miis-
sen Versorgung und Forschung Hand in
Hand gehen. Fiir einige Erkrankungen
bzw. Erkrankungsgruppen liegen um-
fangreiche Register vor, tiber die sich
viele klinische Forschungsfragen beant-
worten lassen [12]. Allerdings konnen
diese aufgrund von uneinheitlichen Da-
tenstrukturen teilweise nur héndisch
bzw. lediglich halbautomatisiert befiillt
werden. Angesichts von mehr als 6000
Seltenen Erkrankungen und begrenzten
Ressourcen ist es mit der bisherigen
Herangehensweise unrealistisch, fiir alle
Erkrankungsgruppen Einzelregister ein-
zurichten und nachhaltig vorzuhalten. Es
erscheint daher unerldsslich, die im klini-
schen Alltag generierten Daten im Sinne
einer Wissen generierenden Versorgung
auch fiir Forschungszwecke auswertbar
zumachen. Dazu bedarfes zum einen der
Vernetzung von Versorgungseinrichtun-
gen in einer gemeinsamen, geschiitzten
Dateninfrastruktur, um auch dezentral
gehaltene klinische Datenbestinde in
digitale Auswertungen mit einbeziehen
zu kénnen. Zum anderen miissen durch
eine gemeinsame semantische Strategie
einheitliche Datenstrukturen geschaf-
fen werden. Daraus abgeleitet ergeben
sich folgende im NAMSE konsentierten
Bedarfe:
== Deutschland soll eine gemeinsame
semantische Strategie im Gesund-
heitswesen entwickeln, die die digitale
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Auswertung von klinischen Befunden
ermoglicht.

== Datenstandards fiir Seltene Erkran-
kungen, die bereits auf nationaler,
europiischer und internationaler
Ebene etabliert sind, sollen regelhaft
berticksichtigt werden.

== Genomische Untersuchungen sollen
immer eine standardisierte Pha-
notypisierung (Beschreibung der
klinischen Befunde) als Vorausset-
zung haben.

Kodierung Seltener Erkrankungen

Einen besonderen Stellenwert im Rah-
men einer einheitlichen semantischen
Strategie hat die genaue Benennung
der Diagnose, von der alle anderen
digitalen Anwendungen in hohem Ma-
e abhingen. Zu Abrechnungszwecken
werden Diagnosen in Deutschland mit-
hilfe der ICD-10-GM verschliisselt, also
der deutschen Version der Internatio-
nalen Klassifikation der Krankheiten.
Darin ist jedoch nur ein Bruchteil der
Seltenen Erkrankungen eindeutig be-
nannt. Im Rahmen von zwei durch das
BMG geforderten Projekten wurde die
Datei Alpha-ID-SE entwickelt, in der
die internationalen Orpha-Kennnum-
mern zu Seltenen Erkrankungen und
ICD-10-GM-Codes tiber eine Alpha-
ID miteinander verkniipft sind. Damit
wird eine vereinfachte, einheitliche und
standardisierte Kodierung der Seltenen
Erkrankungen in Deutschland ermog-
licht. Die Datei Alpha-ID-SE wird - auch
auf der Grundlage von Hinweisen aus
den Versorgungseinrichtungen - immer
wieder durch neue Eintrige und weitere
deutsche Synonyme aktualisiert und er-
ganzt. Erweiterungsvorschlige konnen
iber klassi@bfarm.de an das BfArM
gerichtet werden (Siehe auch Beitrag von
Hebestreit in diesem Themenheft). Es ist
geplant, mit der Bekanntmachung des
Zeitpunkts der Inkraftsetzung der ICD-
10-GM im Bundesanzeiger nach § 301
Absatz 2 Satz 4 SGB V fiir die An-
wendung der ICD-10-GM fiir das Jahr
2023 zu bestimmen, dass in der sta-
tiondren Versorgung ab dem Jahr 2023
die Schliisselnummer der ICD-10-GM
und zusitzlich eine Orphanet-Kenn-
nummer anhand der Datei Alpha-ID-



Infobox 2

Projekte des Bundesministeriums fiir Gesundheit (BMG) mit
Bezug zu Digitalisierung und Seltenen Erkrankungen

quenzierung

= www.osse-register.de

Seltenen Erkrankung Leukodystrophie

datennutzung/tpi.html

peernetapp.html

== genomDE - Initiative zum Aufbau einer bundesweiten Plattform zur medizinischen Genomse-

= https://www.bundesgesundheitsministerium.de/themen/gesundheitswesen/
personalisierte-medizin/genomde-de.html
== OSSE - Open-Source-Registersystem fiir Seltene Erkrankungen

== GenKIl - Genetische Beratung zwischen KI und personlicher Entscheidung
= https://www.bundesgesundheitsministerium.de/ministerium/ressortforschung-1/
handlungsfelder/forschungsschwerpunkte/digitale-innovation/modul-4-smarte-
kommunikation/genki.html#:~:text=Ziel%20des%20GenKI%20Projektes%20ist,
Vorabinformation%20von%20Patientinnen%20und%20Patienten
== Leuko-Expert - KI-basierte Diagnoseunterstiitzung bei Seltenen Erkrankungen am Beispiel der

= https://www.bundesgesundheitsministerium.de/ministerium/ressortforschung-1/
handlungsfelder/forschungsschwerpunkte/digitale-innovation/modul-3-smarte-
algorithmen-und-expertensysteme/leuko-expert.html
== TPI - Digitale Biomarker - Kiinstliche Intelligenz in der Prazisionsonkologie TPI
= https://www.bundesgesundheitsministerium.de/ministerium/ressortforschung-1/
handlungsfelder/forschungsschwerpunkte/digitale-innovation/modul-2-smarte-

== SATURN - Smartes Arztportal fiir Betroffene mit unklarer Erkrankung
= https://www.uniklinikum-dresden.de/de/das-klinikum/universitaetscentren/zentrum-fuer-
medizinische-informatik/bmg-projekt-smartes-arztportal-fuer-betroffene-mit-unklarer-
erkrankung-saturn-erfolgreich-gestartet
== knw Elterndatenbank - Entwicklung einer digitalen, interaktiven Anwendung als Vernet-
zungsangebot fiir Gleichbetroffene (PeerNetApp)
= https://www.bundesgesundheitsministerium.de/ministerium/ressortforschung-1/
handlungsfelder/forschungsschwerpunkte/staerkung-der-gesundheitskompetenz/

== ESE-Best - Evaluation von Schnittstellenmanagementkonzepten bei Seltenen Erkrankungen:
= Systematische Bestandsaufnahme & Erstellung von Best-Practice-Empfehlungen (Abschluss-
bericht wird bis November 2022 verdffentlicht sein)

SE anzugeben sind, sofern sie fiir die zu
kodierende Erkrankung vorliegen. Nach
der entsprechenden Bekanntmachung
ist die Orphanet-Kennnummer Teil der
bei Diagnoseangaben zu {ibermitteln-
den Informationen. Fiir den ambulanten
Bereich steht die Datei Alpha-ID-SE
zur freiwilligen Nutzung kostenlos beim
BfArM zur Verfiigung.

Die genaue, digital auswertbare Be-
nennung der Diagnose ist nicht nur fiir
Abrechnungszwecke relevant, sondern
insbesondere auch fir Epidemiologie,
Forschung und die Nutzung von kiinst-
licher Intelligenz (KI). Sie ist dariiber
hinaus von elementarer Bedeutung fiir
die Patientensicherheit, damit im klini-
schen Kontext — auch und gerade im
Notfall - besondere Risikofaktoren und
therapeutische Notwendigkeiten um-
gehend berticksichtigt werden konnen.
Daraus abgeleitet ergibt sich folgender
im NAMSE konsentierte Bedarf:
== Die prizise Kodierung von Seltenen

Erkrankungen soll auf der Grundlage

von internationalen Klassifikationen
deutschlandweit einheitlich und
verbindlich sein.

Datenschutz und Einwilligung der
Betroffenen

Menschen mit Seltenen Erkrankungen
haben meist eine besonders hohe Bereit-
schaft, ihre im Rahmen der Versorgung
erhobenen Daten fiir die medizinische
Forschung zur Verfiigung zu stellen [13].
Gleichzeitig ist vielen Betroffenen sehr
bewusst, dass es sich dabei um beson-
ders sensible Daten handelt, insbesonde-
re bei genetischen Befunden. Vor diesem
Hintergrund besteht ein hohes Interes-
se daran, dass die Datennutzung fiir die
Betroffenen steuerbar ist und keine un-
kontrollierte Weitergabe an Dritte erfolgt.
Daraus abgeleitet ergeben sich folgende
im NAMSE konsentierten Bedarfe:
== Gesundheitsdaten diirfen einen ge-
schiitzten Datenraum nicht verlassen.
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== Die Rahmenbedingungen fiir die
Auswertung von Gesundheitsdaten
von Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen sollen unter Einbeziehung
von Patientenverbanden im Rahmen
eines Gesamtkonzeptes zur Sekun-
dédrnutzung von Gesundheitsdaten
erarbeitet werden.

== Es sollen praktikable und national
einheitliche Losungen fiir die Aufkli-
rung und Einholung der Einwilligung
von Patientinnen und Patienten in
Datenspeicherung und -nutzung
gefunden werden, die eine hand-
habbare und effiziente Anwendung
fiir Leistungserbringer im klinischen
Alltag erméglichen. Es sollen zu-
dem Modelle entwickelt werden,
die es Betroffenen erlauben, mog-
lichst transparent sehen und steuern
zu konnen, zu welchem Zweck sie
welche Daten zur Verfiigung stellen.

Information und Kommunikation
Uber raumliche Distanz

Seltene Erkrankungen erfordern im
besonderen Mafle effiziente Informati-
ons- und Kommunikationsmoglichkei-
ten tiber rdumliche Distanz. Dies gilt fiir
Betroffene, Versorgende und Forschen-
de gleichermaflen. Die Kommunikation
unterstiitzen beispielsweise telemedi-
zinische Angebote sowie die kiirzlich
fiir Deutschland entwickelte Plattform
KONSIL-SE [14], die analog zum euro-
péischen Clinical Patient Management
System (CPMS) standortiibergreifende
Fallkonferenzen ermdglicht. Im Hinblick
aufdie Suche nach spezialisierten Versor-
gungseinrichtungen, geeigneten Studien
oder Registern, Ansprechpartnerinnen
und -partnern in der Selbsthilfe und
Informationen zu Krankheiten seien an
dieser Stelle folgende digitale Informati-
onsangebote zu Seltenen Erkrankungen
genannt:
== se-atlas: Atlas spezialisierter Ver-
sorgungseinrichtungen fiir Seltene
Erkrankungen mit ihren Versor-
gungsangeboten und Patientenorga-
nisationen [15],
== Orphanet Deutschland: Nationale
Plattform des europdischen Referenz-
portals fiir Seltene Erkrankungen
und Orphan Drugs am BfArM [16].


https://www.bundesgesundheitsministerium.de/themen/gesundheitswesen/personalisierte-medizin/genomde-de.html
https://www.bundesgesundheitsministerium.de/themen/gesundheitswesen/personalisierte-medizin/genomde-de.html
http://www.osse-register.de
https://www.bundesgesundheitsministerium.de/ministerium/ressortforschung-1/handlungsfelder/forschungsschwerpunkte/digitale-innovation/modul-4-smarte-kommunikation/genki.html#:~:text=Ziel%20des%20GenKI%20Projektes%20ist,Vorabinformation%20von%20Patientinnen%20und%20Patienten
https://www.bundesgesundheitsministerium.de/ministerium/ressortforschung-1/handlungsfelder/forschungsschwerpunkte/digitale-innovation/modul-4-smarte-kommunikation/genki.html#:~:text=Ziel%20des%20GenKI%20Projektes%20ist,Vorabinformation%20von%20Patientinnen%20und%20Patienten
https://www.bundesgesundheitsministerium.de/ministerium/ressortforschung-1/handlungsfelder/forschungsschwerpunkte/digitale-innovation/modul-4-smarte-kommunikation/genki.html#:~:text=Ziel%20des%20GenKI%20Projektes%20ist,Vorabinformation%20von%20Patientinnen%20und%20Patienten
https://www.bundesgesundheitsministerium.de/ministerium/ressortforschung-1/handlungsfelder/forschungsschwerpunkte/digitale-innovation/modul-4-smarte-kommunikation/genki.html#:~:text=Ziel%20des%20GenKI%20Projektes%20ist,Vorabinformation%20von%20Patientinnen%20und%20Patienten
https://www.bundesgesundheitsministerium.de/ministerium/ressortforschung-1/handlungsfelder/forschungsschwerpunkte/digitale-innovation/modul-3-smarte-algorithmen-und-expertensysteme/leuko-expert.html
https://www.bundesgesundheitsministerium.de/ministerium/ressortforschung-1/handlungsfelder/forschungsschwerpunkte/digitale-innovation/modul-3-smarte-algorithmen-und-expertensysteme/leuko-expert.html
https://www.bundesgesundheitsministerium.de/ministerium/ressortforschung-1/handlungsfelder/forschungsschwerpunkte/digitale-innovation/modul-3-smarte-algorithmen-und-expertensysteme/leuko-expert.html
https://www.bundesgesundheitsministerium.de/ministerium/ressortforschung-1/handlungsfelder/forschungsschwerpunkte/digitale-innovation/modul-2-smarte-datennutzung/tpi.html
https://www.bundesgesundheitsministerium.de/ministerium/ressortforschung-1/handlungsfelder/forschungsschwerpunkte/digitale-innovation/modul-2-smarte-datennutzung/tpi.html
https://www.bundesgesundheitsministerium.de/ministerium/ressortforschung-1/handlungsfelder/forschungsschwerpunkte/digitale-innovation/modul-2-smarte-datennutzung/tpi.html
https://www.uniklinikum-dresden.de/de/das-klinikum/universitaetscentren/zentrum-fuer-medizinische-informatik/bmg-projekt-smartes-arztportal-fuer-betroffene-mit-unklarer-erkrankung-saturn-erfolgreich-gestartet
https://www.uniklinikum-dresden.de/de/das-klinikum/universitaetscentren/zentrum-fuer-medizinische-informatik/bmg-projekt-smartes-arztportal-fuer-betroffene-mit-unklarer-erkrankung-saturn-erfolgreich-gestartet
https://www.uniklinikum-dresden.de/de/das-klinikum/universitaetscentren/zentrum-fuer-medizinische-informatik/bmg-projekt-smartes-arztportal-fuer-betroffene-mit-unklarer-erkrankung-saturn-erfolgreich-gestartet
https://www.bundesgesundheitsministerium.de/ministerium/ressortforschung-1/handlungsfelder/forschungsschwerpunkte/staerkung-der-gesundheitskompetenz/peernetapp.html
https://www.bundesgesundheitsministerium.de/ministerium/ressortforschung-1/handlungsfelder/forschungsschwerpunkte/staerkung-der-gesundheitskompetenz/peernetapp.html
https://www.bundesgesundheitsministerium.de/ministerium/ressortforschung-1/handlungsfelder/forschungsschwerpunkte/staerkung-der-gesundheitskompetenz/peernetapp.html

Leitthema

Weitere digitale Anwendungen
und Projekte des BMG

Uber die genannten Aspekte hinaus bie-
tet die Digitalisierung weitere Moglich-
keiten, z.B. den Einsatz von KI bei der
Diagnosestellung mithilfe von Algorith-
men oder Gesichtserkennung (siehe auch
Beitrag von Krawitz in diesem Themen-
heft). Auch das BMG fordert Projekte
in diesem Bereich. Eine Ubersicht der
BMG-geforderten Projekte mit Bezug zu
Digitalisierung und Seltenen Erkrankun-
gen ist in B Infobox 2 dargestellt.

Forschungsforderung durch das
BMBF

Das BMBF fordert seit 2003 nationale
Verbiinde, die die Ursachen Seltener Er-
krankungen erforschen und neue Dia-
gnosemoglichkeiten und Therapieansit-
ze entwickeln. Fiir diese Forschung wur-
den bislang tiber 108 Mio. € bereitgestellt.
Ziel der Mafinahme ist es, die bestehen-
den Kompetenzen in der anwendungs-
orientierten Grundlagenforschung, der
klinischen Forschung und der Versor-
gungsforschung zu Seltenen Erkrankun-
gen zu biindeln. Das BMBF beteiligt sich
auflerdem an europdischen Forderinitia-
tiven zu Seltenen Erkrankungen, um in-
ternationale Forschungsverbiinde zu for-
dern - aktuell im European Joint Pro-
gramme on Rare Diseases (EJP RD).
Die Nutzung von Patientendaten im
Rahmen von Krankheitsregistern spielt
in diesen Verbiinden eine wichtige Rolle.
Die Medizininformatik-Initiative (MII)
des BMBF legt dabei entscheidende
Grundlagen fir die standortiibergrei-
fende Erschliefung und Nutzung digita-
lisierter Gesundheitsdaten. 4 Konsortien
entwickeln dafiir seit dem Jahr 2018 in-
novative IT-Losungen, sogenannte Use
Cases, fiir konkrete medizinische An-
wendungen und zeigen die Moglichkei-
ten moderner digitaler Dienstleistungen
und Infrastrukturen im Gesundheits-
bereich fiir Forschung und Versorgung
anhand von konkreten Anwendungs-
beispielen. Alle Universitdtsklinika in
Deutschland sind beteiligt. Hier wer-
den IT-Infrastrukturen, sogenannte Da-
tenintegrationszentren aufgebaut und
vernetzt. In diesen Zentren werden die

rechtlichen, technischen und organisa-
torischen Voraussetzungen geschaffen,
um Forschungs- und Versorgungsdaten
einheitlich erheben und standortiiber-
greifend verkniipfen zu kénnen. Einer
dieser Use Cases ist ,Collaboration on
Rare Diseases® (CORD_MI), den das
BMBF mit 6 Mio. € fordert (Siehe auch
Beitrag von Schepers in diesem Themen-

heft).
Aktuelle Entwicklungen

In den letzten Jahren sind in Deutsch-
land viele Prozesse angestoflen worden,
um die Digitalisierung im deutschen
Gesundheitswesen voranzubringen. Da-
mit hat sich der Handlungsrahmen aller
Akteure im Gesundheitswesen erheb-
lich erweitert. Hier ist insbesondere
die elektronische Patientenakte (ePA)
zu nennen, die seit Januar 2021 al-
len gesetzlich Versicherten iiber ihre
Krankenkassen zur Verfigung steht
und in der medizinische Befunde und
Informationen aus vorhergehenden Un-
tersuchungen und Behandlungen iiber
Praxis- und Krankenhausgrenzen hin-
weg gespeichert werden koénnen. Die
ePA ist damit das zentrale Instrument
der sektoreniibergreifenden Zusammen-
arbeit (Siehe auch Beitrag von Rashid in
diesem Themenbheft). Auch die Nutzung
von Telekonsilien ist im Bereich der
Seltenen Erkrankungen sektoreniiber-
greifend moglich und kann damit raum-
liche Distanz iiberbriicken. Eine weitere
wichtige Entwicklung ist die Einfithrung
von digitalen Gesundheitsanwendun-
gen, wie beispielsweise ,,Apps®. Gerade
in diesem Bereich setzt der Rechts- und
Vergiitungsrahmen besondere Anreize,
auch fiir Seltene Erkrankungen innova-
tive und bedarfsgerechte Angebote zu
entwickeln. Den erweiterten Rechtsrah-
men gilt es konsequent im Sinne der
Betroffenen mit Leben zu fiillen und
fortzuentwickeln.

Zu einer Wissen generierenden Ver-
sorgung mit digitaler Infrastruktur soll
auch das Modellvorhaben zur umfas-
senden Diagnostik und Therapiefindung
mittels Genomsequenzierung bei Selte-
nen und bei onkologischen Erkrankun-
gen beitragen, das im Sommer 2021 in
§ 64e SGB V aufgenommen wurde. Im
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Rahmen eines strukturierten klinischen
Behandlungspfads und einer darauf
aufbauenden Zusammenfithrung von
klinischen und genomischen Daten in
einer Dateninfrastruktur soll die Analyse
der gewonnenen Daten zur Verbesse-
rung der medizinischen Versorgung
erleichtert und auch eine Bereitstellung
der Daten fiir die Forschung erméglicht
werden.

Im europiischen Kontext wird derzeit
ein Regelungsvorschlag zur Schaffung
eines europdischen Gesundheitsdaten-
raums (European Health Data Space,
EHDS) erarbeitet. Der EHDS soll einen
einheitlichen Rechtsrahmen fiir die
grenziiberschreitende Nutzung von Ge-
sundheitsdaten sowohl im Bereich der
Versorgung (Primdrnutzung) als auch
fiir Forschung und Innovation (Sekun-
dérnutzung) schaffen. Eine landeriiber-
greifende, datenschutzkonforme Ver-
kniipfung verschiedener Datenbestinde
kann insbesondere fiir die Forschung zu
Seltenen Erkrankungen neue Impulse
geben und dazu beitragen, den Erkennt-
nisgewinn weiter zu beschleunigen und
bestehende Wissensliicken zu schlieflen.

Fazit und Ausblick

Seltene Erkrankungen stellen im Hin-
blick auf die Digitalisierung keinen
exotischen Sonderfall dar, sondern ma-
chen wie in einem Brennglas deutlich,
wie hilfreich digitale Losungen im Ge-
sundheitssystem fiir die Vernetzung von
Versorgungseinrichtungen, die Gene-
rierung von Wissen fiir die Forschung
sowie die Verbreitung von Informatio-
nen sein kénnen. Voraussetzung hierfiir
ist ein gemeinsamer und sicherer Da-
tenraum mit interoperablen Praxis- und
Klinikinformationssystemen und einheit-
lichen semantischen Standards, in denen
Seltene Erkrankungen berticksichtigt
sind. Die Bediirfnisse der Betroffenen
miissen dabei im Mittelpunkt stehen.
In den kommenden Jahren miissen
wichtige bereits angestoflene Prozesse
gestaltet und begleitet werden. Dazu
gehoren unter anderem die deutsche
Genominitiative genomDE, die ePA und
die Vernetzung im europdischen Raum.
Damit die vielfiltigen Initiativen und
Projekte ineinandergreifen konnen, be-



darf es klarer Zielsetzungen im Rahmen
eines digitalen Gesamtkonzeptes. Hierzu
leistet das NAMSE als Koordinierungs-
und Kommunikationsplattform, in der
die wesentlichen Akteure des deutschen
Gesundheitswesens vernetzt sind, einen
wichtigen Beitrag.
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