V fa Die forschenden
= Pharma-Unternehmen

Seltene Erkrankungen:
3-Punkte-Plan fur eine
bessere Versorgung

Seltene Erkrankungen sind kein Nischenthema. Rund 4 Millionen Menschen in
Deutschland sind betroffen. Fur viele von ihnen bedeutet medizinischer Fort-
schritt den Unterschied zwischen einem selbstbestimmten Leben und dauer-
hafter Abhangigkeit von Unterstitzung oder frihem Tod. Trotzdem bleibt die
Versorgung in vielen Fallen hinter dem Machbaren zurick. Damit Innovation
auch bei diesen Patientinnen und Patienten ankommt, braucht es gezielte po-
litische Weichenstellungen — beim Zugang zu Therapien, in der Diagnostik
und beim Screening.

Es gibt drei zentrale Hebel, die dartuber entschei-
den, ob sich die Versorgung fiir Menschen mit sel-
tenen Erkrankungen in Deutschland verbessert
und die Chancen moderner Medizin genutzt wer-
den. Die Stellschrauben betreffen:

= innovative Medikamente gegen seltene Erkran-
kungen (“Orphan Drugs”)

= moderne Diagnostik

= ein frihzeitiges Screening

1. Orphan Drugs im AMNOG

Das AMNOG-Verfahren ist gegenwartig der Ga-
tekeeper, ob neue Medikamente fur die Patienten-
versorgung zur Verfliigung stehen. Therapien fur
sehr wenige Betroffene haben es bei der Stan-
dardbewertung schwer. Hier sind Studien mit gro-
Ben Patientenzahlen oder mehreren Vergleichsar-
men haufig nicht durchfuhrbar. Eine spezielle AM-
NOG-Regelung sichert aktuell den Marktzugang
fur viele Orphan Drugs. Aber sie wird zunehmend
in Frage gestellt. Der schnelle Zugang der Er-
krankten zu neuen Arzneimitteln ist massiv be-
droht.

Was ist zu tun?

Wir brauchen ein AMNOG-Verfahren, das die Be-
sonderheiten von Therapien auch bei seltenen Er-
krankungen umfassend bertcksichtigt:

= Erhalt der Orphan-Drug-Regelung im AMNOG,
d.h. der Orphan-Status ist von der EMA aner-
kannt, der Zusatznutzen dieser Medikamente
wird im AMNOG nicht in Frage gestellt, der G-
BA bewertet nur das Ausmal des Zusatznutzens
und auf dieser Grundlage finden dann die Preis-
verhandlungen statt; dabei ist die bestehende
Umsatzschwelle (wieder) so zu bemessen, dass
sie fur Orphan Drugs mit geringen Umséatzen
oder mit einmaliger Gabe tatsachlich ihre
Schutzwirkung entfalten kann

= Weiterentwicklung des AMNOG fir besondere
Therapiesituationen wie eben seltene Erkran-
kungen, d.h. in diesen Fallen wird die bestver-
fugbare Evidenz aus den Zulassungsstudien,
aber auch die Real-World-Evidence bei der Be-
wertung bericksichtigt und nicht methodisch
ausgeschlossen

Ziel ist es, dass Innovationen fir seltene Erkran-
kungen im AMNOG nicht strukturell ausgebremst
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werden, sondern die Patientinnen und Patienten
weiterhin schnell erreichen.

2. Zugang zu Diagnostik

Viele Betroffene erleben eine jahrelange Odyssee,
bevor sie ihre Diagnose bekommen — im Durch-
schnitt betragt sie 4,8 Jahre. Es fehlt an standar-
disierten Prozessen, klarer und gesicherter Kos-
tenerstattung und flachendeckendem Zugang zu
moderner Diagnostik. Das kostet Zeit und Res-
sourcen — und verhindert rechtzeitige Therapien.

Was ist zu tun?

Wir brauchen eine nationale Strategie fir die Di-
agnostik seltener Erkrankungen und die Zusam-
menarbeit der bestehenden Referenzzentren.
Diese sollte umfassen:

= Bundeseinheitliche Diagnosepfade, die fur alle
Arztinnen und Arzte vorgeben, wann und wie
seltene Erkrankungen abgeklart werden miissen

= Flachendeckender Zugang zur Genomsequen-
zierung bei begrundetem Verdacht (mit einheit-
licher Erstattung)

= Digitale Vernetzung der Referenzzentren fur sel-
tene Erkrankungen, um Teleboards und Zweit-
meinungen zu erleichtern

= Nutzung von Register- und ePA-Daten fur die
Qualitatsverbesserung und Evidenzgenerierung
(mit hohen Datenschutzstandards)

Ziel ist es, dass jede Patientin und jeder Patient
rechtzeitig die richtige Diagnose erhélt — unab-
hangig von Wohnort oder Versicherung.

3. Fruhes Screening

Friherkennungsuntersuchungen bei Kindern sind
ein Meilenstein, um angeborene, schwere Erkran-
kungen frihzeitig zu erkennen und irreversible
Schéden zu vermeiden. Diese Reihenuntersu-
chung ist etabliert. Neue, behandelbare seltene
Erkrankungen werden aber zu langsam in dieses
Programm aufgenommen. Zwischen wissenschaft-
licher Evidenz und tatséachlicher Einfuhrung liegen
oft Jahre. FUr seltene Erkrankungen, die erst spa-
ter im Leben auftreten, fehlt es ebenfalls an
Screening-Angeboten.
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Was ist zu tun?
Wir brauchen ein schnell lernendes, qualitatsgesi-
chertes Screening-System. Das bedeutet:

= Regelhafte Erweiterung der Screeningpro-
gramme fur bekannte seltene Krankheiten mit
existierender Therapie

= Verlassliche bundeseinheitliche Finanzierung
von Tests und Bestatigungsdiagnostik

= Einheitliche Nachverfolgung und Erfolgskontrolle
Uber alle Bundeslander hinweg

Ziel ist es, dass keine Patientin oder Patient we-
gen zu langer Entscheidungsprozesse den Zugang
zu einer Diagnose und verfugbaren Therapie ver-
passt.

Zusammenfassung

Deutschland hat das Wissen, die Infrastruktur und
die Innovationskraft, um die Versorgung seltener
Erkrankungen entscheidend zu verbessern. Was
fehlt, ist nicht das Bekenntnis, sondern die konse-
quente Umsetzung:

1. AMNOG modernisieren — mit indikationsge-
rechten Anforderungen und Verwendung ver-
fugbarer Evidenzquellen

2. Diagnostik vereinheitlichen — mit klaren Pfa-
den, einfacher Erstattung und vernetzter Ex-
pertise

3. Screening beschleunigen — mit einem den
Therapieoptionen entsprechenden Indikati-
onskatalog und nachhaltiger Finanzierung

Wir setzen uns dafur ein, diese Themen gemein-
sam mit allen relevanten Stakeholdern voranzu-
treiben und zilgig die erforderlichen gesetzgeberi-
schen Schritte auf den Weg zu bringen. Dafir re-
gen wir ein gezieltes, von der Politik initiiertes
Format an, das einen strukturierten Dialog und
die koordinierte Umsetzung ermdglicht. Die In-
dustrie steht fur diesen Prozess bereit — damit aus
medizinischem Fortschritt auch Versorgung wird.
Denn selten ist nicht selten: 4 Millionen Menschen
in Deutschland sind betroffen.
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