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Sehr geehrte Frau Prasidentin!

Ich beantworte die an mich gerichtete schriftliche parlamentarische
Anfrage Nr. 3643/) der Abgeordneten Eva Miickstein, Freundinnen und Freunde
nach den mir vorliegenden Informationen wie folgt:

Die nachfolgenden Ausfiihrungen beruhen auf den von der Nationalen
Koordinationsstelle fir seltene Erkrankungen (NKSE) zur Verfliigung gestellten
Informationen.

Frage 1:

Laut der Datenbank fir seltene Erkrankungen (Orphanet) betragt die geschatzte
Pravalenz fiir Neurofibromatose Typ 1 in Europa auf Basis einer systematischen

Literaturrecherche 23 pro 100.000 Einwohner/innen und jene fiir Typ 2 1,7 pro

100.000 Einwohner/innen. Zur Anzahl der Falle wird keine Angabe gemacht.

Meinem Ressort ist ebenso wie der Nationalen Koordinationsstelle fiir seltene
Erkrankungen kein Patient/inn/enregister fir Neurofibromatose bekannt (siehe auch
Frage 2), daher liegen auch keine konkreten Patient/inn/enzahlen vor. Es lassen sich
jedoch statistisch einigermalien realistische Zahlen ableiten, so finden sich fir
Osterreich folgende, etwas unterschiedliche Angaben zur Privalenz von NF Typ 1:

e etwa 3.000 Menschen bzw.
e 1:4.000-5.000

NF Typ 2 tritt mit einer Wahrscheinlichkeit von 1:35.000 viel seltener auf als NF Typ 1.
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Frage 2:
Laut Bericht von Orphanet (Janner 2015) gibt es in Europa Register zu folgenden
Typen von Neurofibromatose:

- Neurofibromatose Typ 1, 2,3 und 6

- Explizit angefiihrt sind im Bericht folgende Register: NO-Italien (keine nahere
Spezifikation) und UK (Typ 2).

Fir Osterreich sind in der Online-Datenbank Orphanet insgesamt 17 Register fiir
seltene Erkrankungen (SE) erfasst (siehe Seite 13 des Berichts:
http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Registries.pdf), jedoch keines fir
die Neurofibromatose. Dies bedeutet allerdings nicht zwangslaufig, dass tatsachlich
keines existiert, da die Erfassung von Daten in Orphanet auf freiwilliger Basis erfolgt.

Handlungsfeld 7 des kiirzlich publizierten Nationalen Aktionsplans fiir seltene
Erkrankungen (NAP.se), ,Verbesserung der epidemiologischen Kenntnisse im Kontext
seltener Erkrankungen®, sieht die Schaffung eines umfassenden, qualitatsgesicherten
epidemiologischen Erfassungssystems flr Patientinnen und Patienten mit seltenen
Erkrankungen in Osterreich vor. An der Etablierung wird, unter Beriicksichtigung der
notwendigen Voraussetzungen wie Sicherstellen der Datenschutzkonformitat,
Wahrung der Patient/inn/enrechte, Gewahrleistung der Anonymitat, Definition der
Eigentiimerschaft der Daten und der Zugriffsrechte sowie Sicherung der
Datenqualitat derzeit bereits gearbeitet. Dazu muss allerdings betont werden, dass
die Teilnahme an dem Erfassungssystem aus Griinden der Qualitatssicherung
zumindest zunachst auf die ebenfalls im Rahmen des NAP.se zu designierenden
klinischen Expertisezentren beschrankt sein wird. Flr diese Zentren wird das Fihren
von Registern verpflichtend sein, dartiber hinaus erfolgen der Aufbau und die
Wartung von Registern aber auf freiwilliger Basis durch die Arztinnen und Arzte. Eine
Top-down Einrichtung von Registern, die fir die medizinischen Expertinnen und
Experten verpflichtend ware, ist (abgesehen von den Expertisezentren, siehe oben)
nicht angedacht.

Zum gegebenen Zeitpunkt kann daher keine abschlieende Aussage getroffen
werden; erste Schritte im Zuge der Umsetzung des NAP.se werden die Definition
eines Minimum Data Sets (aufbauend auf internationalen Vorarbeiten) und die
Erfassung der bestehenden ,Registerlandschaft” im Bereich seltener Erkrankungen
sein.

Frage 3:

Der NAP.se enthalt Informationen zur Designation von Expertisezentren. Potenzielle
Zentren mussen definierte allgemeine und spezifische Qualitats- und
Leistungskriterien erfiillen und einen Designationsprozess erfolgreich durchlaufen.
Dieser Prozess wird derzeit unter Bezugnahme auf zwei Pilotzentren entwickelt. Die
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Designation von Expertisezentren wird schrittweise im Laufe der nachsten Jahre
erfolgen. Es ist dabei nicht vorgesehen, neue Strukturen zu schaffen, vielmehr soll
bereits bestehende Expertise gebilindelt werden.

Die Anzahl der Expertisezentren in Osterreich wird begrenzt sein, es kann und wird
nicht fiir alle (Gruppen von) seltenen Erkrankungen Expertisezentren geben. Das
mehrstufige Konzept im NAP.se hat das Ziel, Expertise zu biindeln, diese sichtbar zu
machen und sie nachhaltig zu sichern. Das Konzept sieht keine Designation von
Expertisezentren fiir einzelne Erkrankungen vor. Ebenso soll es kein eigenes
spezialisiertes Zentrum fiir eine Gruppe von seltenen Erkrankungen geben, wenn die
Gesamtzahl der Patientinnen und Patienten, die an diesen in der jeweiligen Gruppe
zusammengefassten Erkrankungen leiden, zu klein oder die notwendige
Spezialexpertise in Osterreich zum gegebenen Zeitpunkt nicht vorhanden ist. Fiir
nahere Erlauterungen dazu darf ich auf den NAP.se verweisen (Anhang 2, Abschnitt
4.2.2).

Aus den angefiihrten Griinden ist fiir die NF-Ambulanz im AKH Wien keine pauschale
Antwort moglich. Sollte eine Bewerbung der NF-Ambulanz um eine potenzielle
Designation erfolgen, wird diese selbstverstandlich im Rahmen des zuvor erwahnten
Designationsprozesses gemafR den festgelegten Qualitats- und Leistungskriterien fir
Expertisezentren geprift. Ich muss aber nochmals betonen, dass sowohl aus
fachlichen (pro Expertisezentrum Mindestfallzahlen zur Erlangung/zum Nachweis der
Expertise notwendig, Einschluss von Differentialdiagnosen) als auch aus
okonomischen (derzeit wird die Zahl der seltenen Krankheiten auf ca. 6000 bis 8000
geschatzt) Griinden Expertisezentren nicht fiir einzelne Krankheitsbilder etabliert,
sondern Gruppen von seltenen Erkrankungen (je nach fachlich-inhaltlicher
Sinnhaftigkeit) umfassen sollen.

Flr nahere Informationen zum 6sterreichischen Expertisezentren-Konzept darf ich
nochmals auf den NAP.se (insbesondere Handlungsfeld 2) sowie den Anhang zum
NAP.se verweisen.

Frage 4:

Zu den unter Punkt 3 genannten Qualitats- und Leistungskriterien fir
Expertisezentren zahlt u. a. auch die Vorhaltung von Kapazitaten, um sogenannte
»Good-practice“-Richtlinien fur Diagnostik und Betreuung zu erstellen. AulRerhalb der
Expertisezentren wird die Erstellung von Behandlungsrichtlinien fiir einzelne seltene
Krankheiten oder Gruppen von seltenen Krankheiten fiir betreuende Arztinnen und
Arzte nicht verpflichtend sein.

Hinsichtlich der Entwicklung von Leitlinien bzw. bestehender Leitlinien darf ich auf
folgende Einrichtungen verweisen: Orphanet, medizinische Fachgesellschaften sowie
Gesellschaften, die auf die Entwicklung von Leitlinien spezialisiert sind, wie z.B.
AWMF (Deutschland).
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Frage 5:

Viele der im NAP.se genannten MalBnahmen sollen einen Beitrag zu einer besseren
Vernetzung der fir die Versorgung und Betreuung von Personen mit seltenen
Erkrankungen zustandigen Einrichtungen leisten, siehe dazu insbesondere
Handlungsfeld 2 (Designation von Expertisezentren, Unterstiitzung von Orphanet als
umfassendem Informationssystem), relevant sind aber auch z.B. die Handlungsfelder
3 (Verbesserung der Diagnostik von seltenen Erkrankungen), 4 (Verbesserung der
Therapie und des Zugangs zu Therapien), 6 (Verbesserung des Wissens tiber und des
Bewusstseins hinsichtlich seltene/r Erkrankungen) und 7 (Verbesserung der
epidemiologischen Kenntnisse). Zu Handlungsfeld 2 siehe auch Anhang 3 zu
Leistungs- und Qualitatskriterien, Kategorie ,Vernetzung”, Ubersicht auf Seite 96.

Frage 6:

Der NAP.se sieht im Handlungsfeld 6 ,Verbesserung des Wissens liber und des
Bewusstseins hinsichtlich seltene/r Erkrankungen” entsprechende MaRBnahmen vor,
u.a. die Integration von Themen zu seltenen Erkrankungen in das
Diplomfortbildungsprogramm der Arztekammer. Zudem soll es eine zentrale und
Ubersichtliche Darstellung der Fort- und Weiterbildungen zu dieser Thematik geben,
in die selbstverstandlich auch allfdllige Veranstaltungen fir Neurofibromatose
aufgenommen werden kdnnen.

Frage 7:

In den zu Frage 3 genannten Qualitats- und Leistungskriterien findet sich u. a. die
Kategorie , Interdisziplindre/r und multiprofessionelle/r Struktur/Ansatz“. Dieser sieht
bei Expertisezentren den Nachweis eines Behandlungsansatzes fiir die jeweilige
Gruppe von seltenen Erkrankungen vor, der sowohl die verschiedenen beteiligten
medizinischen Disziplinen, als auch die mitbetreuenden Gesundheitsberufe (darunter
auch die klinischen Psychologinnen/Psychologen) integriert. Wortlich heil’t es im
NAP.se: , Dieser umfassende Behandlungsansatz deckt die medizinischen,
diagnostischen, pflegerisch-therapeutischen, psychologischen und sozialen
Bediirfnisse ab, sofern diese fiir eine addquate Betreuung und Behandlung relevant
sind...”. Neben den im NAP.se genannten allgemeinen Qualitats- und
Leistungskriterien, die fur alle Expertisezentren bzw. Gruppen von seltenen
Erkrankungen gleichermaRen gelten, sind fiir jedes Expertisezentrum anlassbezogen
(im Laufe der Designation) spezifische Kriterien zu entwickeln. Diese definieren u.a.
fur die betreffende Gruppe von seltenen Erkrankungen die relevanten Strukturen fir
einen umfassenden Behandlungsansatz.

Erganzend ist festzuhalten, dass die Leistungen der gesetzlichen
Krankenversicherung, zu denen auch psychotherapeutische Behandlung und
psychologische Diagnostik gehéren, den Versicherten und anspruchsberechtigten
Angehorigen bei Vorliegen der Anspruchsvoraussetzungen grundsatzlich unabhangig
von der Ursache der Behandlungsbediirftigkeit zustehen (so genanntes
Finalitatsprinzip der Krankenversicherung). In diesem Sinn kann auch nicht vorab flr
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jede erdenkliche Ursache einer psychischen Belastung ein malRgeschneidertes
Behandlungsangebot zur Verfligung stehen, zumal Psychotherapeut/inn/en, wie auch
andere Berufsgruppen im medizinischen Bereich, auf Grund ihrer Ausbildung und
Erfahrung in der Lage sein sollten, verschiedene individuelle Anforderungen von
Patientinnen und Patienten addquat zu behandeln. Im Ubrigen sind die
Krankenversicherungstrager darum bemiiht, ihr Angebot an psychotherapeutischer
Versorgung zu verbessern; nicht zuletzt bei der psychotherapeutischen Versorgung
von Kindern und Jugendlichen wurden in der letzten Zeit von Versicherungstragern
einige Initiativen zu einem Ausbau gesetzt.

Den betroffenen Familien wird empfohlen, im Bedarfsfall psychotherapeutische oder
klinisch-psychologische Betreuung in Anspruch zu nehmen und sich gegebenenfalls
auch an die jeweiligen Berufsverbande zu wenden:

e Berufsverband Osterreichischer Psychologinnen und Psychologen
1030 Wien, Dietrichgasse 25, Tel: 01 4072671-0, Fax: 04072671-30
E-Mail: boep@boep.or.at; Web: www.boep.or.at

e Osterreichischer Bundesverband fiir Psychotherapie
1030 Wien, Lowengasse 3/5/Top 6, Tel: 01 5127090, Fax: 01 512 70 90-44
E-Mail: oebvp@ psychotherapie.at; Web: www.psychotherapie.at

e OBM - Osterreichischer Berufsverband der Musiktherapeutinnen
1140 Wien, CumberlandstraBe 48, Tel: 0699 10654741
E-Mail: info@oebm.org; Web: www.oebm.org

Frage 8:

Ein eigenes Handlungsfeld im NAP.se widmet sich der Férderung der Forschung im
Bereich seltene Erkrankungen (siehe Handlungsfeld 5). Insbesondere soll eine bessere
nationale und internationale Vernetzung im Rahmen der zu designierenden
Expertisezentren zu einer Biindelung bereits vorhandener Expertise und
Verbesserung der Forschungsleistung auf dem Gebiet der seltenen Erkrankungen
fahren.

Frage 9:
Der NAP.se wurde am 26. Februar 2015 veréffentlicht und kann unter folgenden Links
abgerufen werden:

— Bundesministerium fiir Gesundheit:
http://www.bmg.gv.at/home/Startseite/aktuelle Meldungen/Nationaler Akti
onsplan fuer seltene Erkrankungen praesentiert

- Nationale Koordinationsstelle fiir seltene Erkrankungen:
http://www.goeg.at/de/NAP_se.html
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Im Hinblick auf das fiir Osterreich entwickelte Konzept zu Expertisezentren sowie den
damit verbundenen Designationsprozess wird auf das Handlungsfeld 2 im NAP.se
sowie die entsprechenden Ausfiihrungen zu Frage 3 verwiesen.

Die Finanzierung erfolgt im Rahmen der bestehenden, fiir das Gesundheitswesen
vorgesehenen Mittel.

Frage 10:

In der Expert/inn/engruppe fir seltene Erkrankungen ist auch ein Experte fir
Neugeborenenscreening vertreten, der an der Erstellung des NAP.se mitgewirkt hat.
In Osterreich existiert bereits seit langem ein im internationalen Vergleich sehr
umfassendes Neugeborenenscreening. Der NAP.se sieht vor, dessen Bedeutung zu
starken, indem ein auf ministerieller Ebene angesiedelter wissenschaftlicher Beirat
(gemal’ § 8 Bundesministeriengesetz) eingerichtet wird, der eine regelmalige,
systematische, alle medizinischen Disziplinen umfassende Beobachtung und
Bewertung von wissenschaftlichen Entwicklungen auf dem Gebiet des
Neugeborenenscreenings durchfiihren soll. Zusatzlich soll auf potenzielle neue
therapeutische Mdoglichkeiten bei seltenen Erkrankungen, nach denen gescreent
werden kann, Bedacht genommen werden. Im Zuge dessen sollen durch den Beirat
transparente Ein- und Ausschlusskriterien fir das Osterreichische
Neugeborenenscreeningprogramm festgelegt werden.

Screeningverfahren fir seltene Erkrankungen jenseits des Neugeborenenalters sind
aktuell nicht in Planung.

Frage 11:

Ich darf hier auf meine Ausfiihrungen zu Frage 3 verweisen: Da im Zuge der
Designation von Expertisezentren, wie bereits ausgefihrt, keine neuen Strukturen
errichtet werden sollen, ist fiir eine potenzielle Bewerbung als Expertisezentrum
zundchst das Vorhandensein entsprechender medizinischer Expertise (z.B. in Form
einer interdisziplinar und multiprofessionell geflihrten Spezialambulanz) nétig. Diese
kann bei Erfullung der Qualitats- und Leistungskriterien als Expertisezentrum
berucksichtigt werden. Auch hier ist jedoch nochmals darauf hinzuweisen, dass
Expertisezentren nicht nur einzelne Krankheitsbilder, sondern Gruppen von seltenen
Erkrankungen umfassen sollen.
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Frage 12:

Der NAP.se sieht bei den Qualitats- und Leistungskriterien fur die Expertisezentren im
Rahmen des Kriteriums ,interdisziplindre/r und multiprofessionelle/r
Struktur/Ansatz“ Kooperationen in der transitionellen Versorgung vor (dieses
Kriterium bezieht sich auf die Ubergangsphase in der klinischen Betreuung von
Jugendlichen und jungen Erwachsenen - Schnittstelle Kinder- und Jugendheilkunde
zur Erwachsenenmedizin).

Im Hinblick auf die spezielle Fragestellung zur Neurofibromatose darf ich auf die
Ausfiihrungen zu den Fragen 3 und 11 verweisen, das heil$t es miissen entsprechende
qualifizierte und interessierte Erwachsenenmediziner/innen vorhanden sein. Eine
Top-down Implementierung derartiger Strukturen ist, wie schon mehrfach erwahnt,
nicht vorgesehen.

Dr." Sabine Oberhauser
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