"

[
®
® NAMSE o
w Nationales Aktionsbiindnis fur Menschen
mit Seltenen Erkrankungen

Nationaler Aktionsplan
fur Menschen mit Seltenen Erkrankungen

Handlungsfelder, Empfehlungen und MalRnahmenvorschlage






Nationaler Aktionsplan
fur Menschen mit Seltenen Erkrankungen

Handlungsfelder, Empfehlungen und MaBnahmenvorschlage

Die Grunder des NAMSE
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Hinweis im Sinne des Gleichbehandlungsgesetzes:
Aus Griunden der leichteren Lesbarkeit wird auf eine geschlechterspezifische Differenzie-
rung, wie z.B. Patient/Innen verzichtet. Entsprechende Begriffe gelten im Sinne der Gleich-

behandlung fir beide Geschlechter.



Vorwort

Mebhr als vier Millionen Menschen leiden in Deutschland an einer Seltenen Erkrankung. Hierzu
zahlen weltweit bis zu 8.000 verschiedene Erkrankungen. Es ist paradox: Seltene Erkrankungen sind
so zahlreich, dass sie ein Viertel aller weltweit vorkommenden Erkrankungen ausmachen und in
ihrer Gesamtheit so hédufig sind wie eine der groffen Volkskrankheiten. Je weniger Menschen jedoch
an einer einzelnen Erkrankung leiden, desto geringer ist auch das Wissen tiber Ursachen, Symptome
und Behandlungsmaoglichkeiten. Sowohl in Deutschland als auch in der EU ist in den letzten Jahren
das Bewusstsein fiir die mit den Seltenen Erkrankungen verbundenen Herausforderungen
gewachsen. Vor allem durch eine Zusammenarbeit auf nationaler und europaischer Ebene lasst sich

hier ein hoher Mehrwert erzielen.

Seltene Erkrankungen weisen einige Besonderheiten auf: Dazu zdhlen vordringlich die geringe
Anzahl an Patientinnen und Patienten mit einer Seltenen Erkrankung, eine die Durchfiihrung von
Studien erschwerende (iberregionale Verteilung und eine geringe Anzahl von raumlich verteilten
Expertinnen und Experten, die an einer Seltenen Erkrankung arbeiten. Auch sind die Wege zu guten
Behandlungs- und Versorgungsmoglichkeiten haufig nicht klar ersichtlich. Dies fiihrt auch dazu,

dass die Einzelnen sich oft mit ihrer Erkrankung alleine gelassen fiihlen.

Im Jahr 2010 hat das Bundesministerium fiir Gesundheit (BMG) gemeinsam mit dem
Bundesministerium fiir Bildung und Forschung (BMBF) und der Allianz Chronischer Seltener
Erkrankungen (ACHSE e.V.) das Nationale Aktionsbtindnis fiir Menschen mit Seltenen
Erkrankungen (NAMSE) gegriindet. Ziel des NAMSE ist es, durch gemeinsames Handeln dazu
beizutragen, die Lebenssituation jedes einzelnen Menschen mit einer Seltenen Erkrankung zu
verbessern. Nach einem dreijahrigen Abstimmungsprozess mit grofem Einsatz aller maf3geblichen
Akteure im Gesundheitswesen wurden 52 Mafinahmenvorschlige erarbeitet und in einem
Nationalen Aktionsplan fiir Menschen mit Seltenen Erkrankungen zusammengetragen. Schon
wihrend dieses Prozesses ist es gelungen, die Wahrnehmung fiir die Seltenen Erkrankungen zu
verbessern. Mit der Umsetzung des Nationalplans werden die Menschen mit Seltenen

Erkrankungen ihren gleichberechtigten Platz im medizinischen Alltag finden.

Die 52 Mafinahmenvorschlédge beruhen auf einem breiten Konsens und decken ein umfangreiches
Aufgabenspektrum ab. Es wurden konkrete Handlungsempfehlungen zum
Informationsmanagement, zu moglichen Diagnosewegen, zu Versorgungsstrukturen und zur
Erforschung der Seltenen Erkrankungen erarbeitet. Dies ist dem ungebrochenen Engagement der
beteiligten Expertinnen und Experten in den Arbeitsgruppen und den Mitgliedern der

Steuerungsgruppe zu verdanken.



Wir kénnen von den Seltenen Erkrankungen viel lernen! Sie fordern unsere gemeinsamen
Anstrengungen. Aufgrund oftmals fehlender klarer Leitsymptome bedarf es einer komplexen,
interdisziplindren und multiprofessionellen Diagnostik und Behandlung. Diesen
Herausforderungen soll durch Zentrenbildung begegnet werden. Mit der Bildung von Fachzentren
soll Expertise gebiindelt und die Forschung im Bereich Seltener Erkrankungen unterstiitzt werden.
Das Ziel dabei ist, dass Patientinnen und Patienten mdglichst schnell an das fiir sie richtige Zentrum
weitergeleitet werden kénnen. National wie européisch steht der zielgerichtete Wissenstransfer im
Vordergrund, um die Betroffenen mit hoher arztlicher Kompetenz vorzugsweise in der Ndhe ihrer

Angehorigen und im muttersprachlichen Umfeld zu behandeln.

Dartiber hinaus sind Seltene Erkrankungen fiir die Forschung oft von besonderem Interesse, da
durch sie grundlegende biomedizinische Zusammenhénge erforscht und aufgedeckt werden
konnen, deren Verstandnis auch fiir die Aufklarung der Ursachen von haufigen Erkrankungen
essentiell ist. Es wird daher wichtig sein, weiterhin stark in diesen Forschungsbereich zu investieren.
Der Aktionsplan liefert damit auch einen wesentlichen Beitrag zu den Zielen des

Rahmenprogramms Gesundheitsforschung der Bundesregierung.



