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Gemeinsam fiir eine bessere Versorgung der Seltenen Erkrankungen

Menschen mit einer Seltenen Erkrankung haben oft eine langjahrige Odyssee durch das Gesund-
heitssystem hinter sich, bevor beiihnen die richtige Diagnose gestellt und eine geeignete Therapie
fiir sie gefunden wird. Um das zu dndern, ziehen Universitatskliniken und der GKV-Spitzenverband
nun an einem Strang. Mit dem Modellvorhaben zur Genomsequenzierung bringen sie Bewegung
in die Versorgung der Patientinnen und Patienten mit Seltenen Erkrankungen. Das Ziel ist, die
Diagnosefindung und Behandlung zu verbessern und auszuweiten. Um dieses Ziel zu erreichen,
setzen sich Universitatskliniken und der GKV-Spitzenverband dariiber hinaus dafiir ein, das Inno-
vationsfondsprojekt TRANSLATE-NAMSE in der ambulanten Versorgung der Universitatskliniken zu
etablieren.

Mit dem Modellvorhaben zur Genomsequenzierung werden die Voraussetzungen geschaffen, mit-
tels modernster Technologien genetische Veranderungen nachzuweisen, zu charakterisieren und
damit mglichst schnell eine genaue Diagnose der Erkrankung zu finden. Zusatzlich kann eine Ge-
nomanalyse die Grundlage fiir personalisierte und individuelle Therapieméglichkeiten sein. ,Mit
dem Modellvorhaben wird die Genomsequenzierung bei Seltenen Erkrankungen fiir GKV-Patien-
tinnen und -Patienten an den Universitétskliniken etabliert. Ein wichtiger Impuls fiir eine bessere
Versorgung. Dabei werden auch gewonnene klinische und genomische Daten in einer Dateninfra-
struktur zusammengefiihrt. Dasist fir die unmittelbare Behandlung der Patientinnen und Patien-
ten entscheidend, hilft aber auch dabei, zukiinftig geeignete Therapien entwickeln zu kénnen, da
die Daten fiir die Forschung genutzt werden®, erklart Jens Bussmann, Generalsekretar des Verban-
des der Universitatsklinika (VUD).

,Fir eine umfangreiche Genomsequenzierung und die darauf aufbauende Datenzusammenfiih-
rung von klinischen und genomischen Daten bedarf es entsprechender Strukturen und Erfahrung.
Die Zentren fiir Seltene Erkrankungen an den Universitatskliniken bieten dafiir die geeigneten Vo-
raussetzungen. Zusammen mit der Uberfihrung des Projekts TRANSLATE-NAMSE in den Hoch-
schulambulanzen der Universitétsklinika treiben wir damit den medizinischen Fortschritt voran
und sorgen fiir eine Verbesserung der Versorgung der Patientinnen und Patienten mit Seltenen
Erkrankungen”, so Stefanie Stoff-Ahnis, Vorstand beim GKV-Spitzenverband.

Die Genomsequenzierung im Rahmen des Modellvorhabens wird ausschlieBlich in den Spitzen-
zentren der Unikliniken durchgefiihrt. Denn nur diese erfiillen die umfangreichen Qualitatsanfor-
derungen als Zentren fir Seltene Erkrankungen, bei denen u.a. die Einbindung vielféltiger
Fachdisziplinen in den Fallkonferenzen gewahrleistet werden kann. Gerade fiir die Versorgung von
Menschen mit Seltenen Erkrankungen sind interdisziplinare Teams von Expertinnen und Experten
notwendig, die esin Deutschland nur in der universitaren Spitzenmedizin gibt. Fiir das Modellvor-
haben schlieBen der GKV-Spitzenverband und aktuell 20 Unikliniken einen Vertrag, der die nahere
Umsetzung und Finanzierung der Genomsequenzierung ab dem 01.01.2024 festlegt.
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Wie wichtig es ist, spezialisierte Medizin in Zentren zu biindeln, hat auch das vom Innovations-
fonds geférderte Projekt TRANSLATE-NAMSE fir Menschen mit Seltenen Erkrankungen gezeigt. Mit
Hilfe strukturierter Vernetzung der universitaren Zentren fiir Seltene Erkrankungen konnten neue
Versorgungswege etabliert werden. Bei vielen Menschen konnte so endlich eine gesicherte Diag-
nose gestellt werden. Dabei wurden multiprofessionelle Versorgungs- und Beratungsangebote
eingefiihrt. Der GKV-Spitzenverband und der VUD sind sich einig, dass diese Strukturen in die Re-
gelversorgung Uberfiihrt werden miissen und in den Ambulanzen der Zentren fir Seltene Erkran-
kungen dauerhaft etabliert werden sollten.
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