Factsheet mit
Informationen zu Seltenen

Erkrankungen EMRaDi

EUVREGIO MEUSE-RHINE
RARE DISEASES

ZUR ERHOHUNG DES BEWUSST-

SEINS VON PRIMARVERSORGERN firein
besseres erkennen von Seltenen erkrankungen bei ihren
Patienten und zur besseren UnterstUtzung ihrer Patienten
und der Angehorigen.

SELTENE ERKRRANRUNGEN sind haufig chronisch, hochkomplex, progredient
und verursachen schwere Behinderungen. Oft beeintrachtigen sie die
Lebenserwartung und fUhren zu besonderen Bedurfnissen bei der Pflege.
Aufgrund ihrer niedrigen Pravalenz ist Uber die meisten Seltenen Erkrankungen
nurwenig bekannt. Daher sind sie schwierig zu diagnostizieren und ihre
symptome werden in Gesundheits- und Sozialsystemen zu wenig erkannt.

30 MILLIONEN BURGER
IN DER EU BETROFFEN

N

6000 - 8000 von jeder SE sind
verschiedene Seltene weniger als 1 von 2000
Erkrankungen Menschen betroffen

N

p

Wichtige Bedurfnisse
und komplexe
versorgung der
Patienten

Geografisch
verstreute Expertise




PRIMARVERSORGER - ALLGEMEINARZTE

UND RINDERARZTE

SIE SIND FUR PATIENTINNEN UND PATIENTEN MIT EINER
SELTENEN ERRRANKRUNG IN UNTERSCHIEDLICHEN STADIEN DES
GESAMTEN PATIENTENPFADS SEHR WICHTIG.

Sie sind Ublicherweise der erste medizinische Kontakt fiir Patienten, die gesundheitliche
Beschwerden, aber keine Diagnose haben. Sie haben eine gute Ubersicht (iber die gesamte

IS lal e RV [ M= I S E (o a MV [ A=l e [Ialzu Beginn des diagnostischen Prozesses
und der Uberweisungenglijjx=Nild))#

Nach der Diagnose begleiten sie die Patienten und deren Angehdrige bei der
VEGDYSIEITE fir die Seltene Erkrankung sowie bei der alltdglicheren medizinischen und
sozialen Versorgung.

Sie nehmen eine zentrale Rolle ein, da sie mit den Patienten und ihren Angehdrigen in
Kontakt sind und mit den Fachleuten und Ansprechpartnern in Verbindung stehen, die am
gesamten Patientenpfad beteiligt sind - dazu zahlen medizinische Spezialisten, andere
Arzte und Angehérige von Gesundheitsberufen, Krankenkassen, Patientenverbande etc.

Nur wenige SE kénnen anhand
eindeutiger Symptome
diagnostiziert werden. Die
meisten verursachen sehr
unspezifische und allgemeine
gesundheitliche Beschwerden
wie Erschopfung,

systemische Schmerzen
und/oder Schwindel.




ERRENNUNG EINER SELTENEN ERKRANKUNG UND UBER-

WEISUNG AN EIN ZENTRUM FUR SELTENE ERKRANKUNGEN

Da die friihe Erkennung Seltener Erkrankungen und die Uberweisung an Zentren fir Seltene Erkrankungen
fur die Patienten entscheidend ist, wurden diese acht Fragen erarbeitet, damit Sie eine Hilfestellung haben,
um die Moglichkeit des Vorliegens einer Erkrankung in Betracht zu ziehen:

@ Zeigt der Patient akute oder chronische unerklarliche,
unzusammenhadngende oder unspezifische Ny {s]yl:
(vor allem in jingeren Jahren)?

(@ XL Familienanamnesel
@ (ELXNELE K rankheitsperiodenE Ryl

unterschiedlicher oder gleicher Symptome?

Gibt es eine Anamnese von Konsultationen

verschiedener medizinischer Fachrichtungenjeliild

ein zufriedenstellendes Ergebnis?

@ (b pathologische oder grenzwertige Ergebnisse!

die auf den ersten Blick nicht schliissig sind?

@ L EnEINElVerdacht auf psychosomatische
Atiologiel

@ by KrankheitsphasenNadlyE R [d U=
Sind bestimmte bekannt

(in Bezug auf Ernahrung, Hobbys, Wohnsituation, Tiere,
Reisen oder Arbeit)?

Falls Sie die meisten dieser Fragen
mit ,ja" beantworten kdnnen und
Ihnen Ihre Intuition dies bestatigt,
kann es ratsam sein, die Moglichkeit
einer Seltenen Erkrankung in
Betracht zu ziehen und Ihren
Patienten an einen Experten -
klinischen SE-Spezialisten oder
Genetiker - zu Uberweisen, welcher
vorzugsweise mit einem Zentrum fir
Seltene Erkrankungen in Verbindung
stehen soll. Dieser ist oft in einer
besseren Position, um zu einer
Diagnose zu gelangen.

1 Die acht Fragen wurden von SE-Experten verfasst, die am
EMRaDi-Projekt* beteiligt waren.




UNTERSTUTZUNG VON PATIENTEN, DIE MIT EINER SELTENEN

ERKRANKUNG LEBEN UND IHRER ANGEHORIGEN

Wenn Sie einen Patienten mit einer Seltenen Erkrankung sowie dessen Angehdrige begleiten, sollten Sie
besonders auf folgende Aspekte achten:

pAlhre zentrale Position bei den medizinischen

pAInformationen fir Ihre Patienten:

Aspekten des Pfades:iilgNEvAlEidulidelel=)]

Fachleuten und Spezialisten in Expertenzentren/
Zentren fur Seltene Erkrankungen erleichtert den
Zugang zu Pflege einschlieBlich alltaglicher Behand-
lung (z. B. Zugang zu Logopdden und Physiothe-
rapeuten). Die Begleitung von Patienten mit ihren
Ublichen (medizinischen) Beschwerden erfordert die
Zusammenarbeit und Kommunikation zwischen allen
Fachleuten, die am Pfad beteiligt sind - einschlieB-
lich eines etwaigen Pflegekoordinators.

Ganzheitliche Betrachtung:JShR:ElavA = illa)E e

Betrachtung, um das 360°-Spektrum der medizini-
schen, praktischen, psychologischen und sozialen
Bedurfnisse Ihrer Patienten und ihrer Angehorigen
abzudecken, ist sehr wichtig.

Die Einrichtung einer psychologischen Nachbe-

treuung fiir die Patienten und ihre (pflegenden)
IR hat eine groBe Bedeutung, nicht nur

vor, wahrend und nach der Diagnosephase, sondern
auch wahrend des Durchlaufens der Lebenspha-
sen. Aufgrund der umfangreichen Bedurfnisse

der Patienten und ihrer Angehdrigen kénnten Sie
systematisch psychologische Beratung anbieten und
versuchen, den Prozess zu erleichtern.

Mit Ihren
Patienten zu sprechen ist entscheidend,
um zu erfahren, wie und in welchem
Tempo lhre SE-Patienten infor-
miert und unterst(itzt werden
mochten, denn jeder Patient hat
~ unterschiedliche Bed(rfnisse
i und Erwartungen. Es gibt
Unterstiitzung wie etwa

P < iEYEMRaDi-Projekt*-
FactsheetR il

Weitere Informationen sind im
EMRaDi-Factsheet fiir Patienten und

Angehdrige enthalten: https://www.
emradi.eu/de/patient-information.

und Angehdrige mit praktischen Ratschlagen und inte-
ressanten Informationsquellen sowie auch wichtigen
Stakeholdern, die kontaktiert werden kénnen - ein-
schlieBlich Patientenverbanden.

Falls Ihre Patienten und deren Angehdérige Folgendes
bendétigen:

Informationen liber die Erkrankung: Orphanet ist
eine europdische Datenbank und eine einzigartige
Quelle, die Wissen zu Seltenen Erkrankungen und
deren Diagnose, Pflege und Behandlung sammelt.
Sie bietet Ihnen weitere Informationen zu medizi-
nischen Beschreibungen Seltener Erkrankungen
und Verzeichnisse flr Fachleute und Institutionen,
medizinische Labors, Expertenzentren und Patien-
tenverbande: www.orpha.net.

Informationen zur Erstattung und zur Bewal-
tigung des taglichen Lebens: Krankenkassen,
SE-Gesundheitsexperten und Sozialdienste sind eine
gute Quelle fir Informationen und Unterstlitzung,
um ihren Patienten beim Zugang zu Pflege und
Erstattung sowie bei der Bewaltigung ihres Alltags-
lebens zu helfen. In Belgien kdnnen Krankenkassen
und deren Sozialdienste auch haufig Koordination
leisten oder mit Diensten fir hausliche Pflege

und anderen Sozial- und Gesundheitsdiensten
zusammenarbeiten.

Informationen zu grenziiberschreitender Gesund-
heitsversorgung (GUGV): Aufgrund der Besonder-
heiten Seltener Erkrankungen kann es fur Patienten
gewinnbringend sein, spezifische Expertise im
Ausland zu suchen. Bevor sie ins Ausland gehen, um
Gesundheitsversorgung zu erhalten (GUGV), wird
zunachst ausdrticklich empfohlen, ihre jeweilige
Krankenkasse zu kontaktieren, da diese Sie und Ihre
Patienten dabei unterstiitzen kann, die verschiedenen
Moglichkeiten, die erforderliche Genehmigung und die
Bedingungen flr eine Erstattung zu priifen. Weitere
Informationen zu Behandlung/Pflege und Erstattung
kénnen bei den Nationalen Kontaktstellen fiir GUGV
angefordert werden. Jedes der drei Zentren fur Seltene
Erkrankungen in der Euregio Maas-Rhein verfiigt tiber
eine eigene Expertise - wie in Tabelle 1 gezeigt.
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RONTARTDATEN UND EXPERTISE DER EMRADI-
ZENTREN FUR SELTENE ERKRRANRUNGEN

FUR WEITERE INFORMATIONEN zu den Zentren fir Seltene Erkrankungen,
um Zugriff auf spezifische SE-Fort-und Weiterbildungsmaoglichkeiten

zu erhalten oder um Ihre Patienten zu Gberweisen, sind hier die drei
Universitatskliniken angefihrt, die am EMRaDi-Projekt* teilgenommen haben

> weitere Experten in Ihrer Region sind Uber die europaische Datenbank Fi
FIELERT: durch Gesundheitsfachleute und Patientenverbande zu finden;

> in Deutschland auch Uber R UEI L

> inden Niederlanden ist eine Ubersicht Uber alle akkreditierten Kompetenz-
zentren auf TR verfigbar - klicken Sie auf ,Patiéntenzorg” und dann
auf, 350" im Abschnitt ,,Erkende expertisecentra”

UNIKLINIR RWTH AACHEN
(UKA), ZENTRUM FUR SELTENE
ERRRANKRUNGEN AACHEN (ZSEA): m .

0049 (0)241 80-85859
zsea@ukaachen.de I
» www.ZSEA.ukaachen.de QP

MAASTRICHT UMC+ (MUMCH+), m -

POLIRLINIER RLINISCHE GENETICAH:

0031 (0)43 3875855 * — —
polikliniek klinischegenetica@mumc.nl v

» www.klinischegenetica.mumc.nl

CHU DE LIEGE, CENTRE DES
MALADIES RARES:

0032 (0)4 284 36 40
maladierare@chuliege.be
» www.chuliege.be
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* Dieses Factsheet ist Teil des EMRaDi-Abschlussberichts und basiert auf dessen Eﬂﬁﬂp}
Gesamtergebnissen. EMRaDi (Abkurzung fiir ,Euregio Meuse-Rhine Rare Diseases'/,Seltene Bl
Erkrankungen in der Euregio Maas-Rhein”) ist ein INTERREG-finanziertes, grenzliberschreitendes

Projekt zu Seltenen Erkrankungen. Seine Anfangsphase fand zwischen Oktober 2016 und Marz 2020 in der Euregio
Maas-Rhein statt. Flr weitere Informationen finden Sie den vollstandigen Bericht auf www.emradi.eu.
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http://www.emradi.eu
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www.chuliege.be

Tabelle 1: Ubersicht Uber Gruppen Seltener Erkrankungen mit besonderer
Expertise an den drei UK (Uberschneidung an allen UK in dunkelgrin und an
zwei UK in hellgrin, Stand Marz 2020)

UKA (Aachen) MUMC+ (Maastricht) CHU (Liittich)

Neurologie ™ Neurologie Neurologie

Hdmatologie | Hamatologie | Hdmatologie

Leber- und gastro-
intestinale Erkrankungen

Skelett
Nephrologie _ Nephrologie

Entzindliche Erkrankungen | Entziindliche Erkrankungen | Entzindliche Erkrankungen
(Kinder) (Erwachsene) (Kinder und Erwachsene)

| Retinopathien | |SelteneAugenerkrankungen

Syndromale Erkrankungen
und kindliche Syndromale Erkrankungen | Syndromale Erkrankungen
Atemregulationsstérungen

Seltene Allergien und
Hauterkrankungen

Kardiomyopathien und
Keratopathien
(nur Forschung)

Krebs Krebs Krebs

_ Genodermatosen Genodermatosen

Stoffwechselerkrankungen
sind teilweise bei den
anderen Themen abgedeckt.

Endokrine Erkrankungen
(Erwachsene und Kinder) 1

111 Da es 8000 Seltene Erkrankungen gibt, geben die angefiihrten Gruppen Schwerpunkte an. Das bedeutet beispielsweise
nicht, dass alle seltenen neurologischen Erkrankungen in dem jeweiligen Krankenhaus behandelt werden.

[l Dieses Gebiet wird teilweise auch durch die anderen Unikliniken abgedeckt.

Kardiomyopathien und
Keratopathien

Stoffwechselerkrankungen,

insbesondere Galaktosamie S I R

Informationen auf Niederlandisch zu den verschiedenen Seltenen Erkrankungen fir Allge-
meinmedizinerinnen und Allgemeinmediziner in den Niederlanden: www.zichtopzeldzaam.nl
(klicken Sie auf ,docs”, danach auf ,filtreren” und wahlen Sie ,huisartsenbrochures”).

E-Learning-Module: www.huisartsengenetica.nl (klicken Sie auf ,Achtergrondinformatie /
Scholing” und danach auf ,Nascholing Erfocentrum”).
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