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Patienteninformation fiir das Versorgungsprojekt TRANSLATE-NAMSE

Sehr
Sorgeberechtigte,

geehrte Patientin, sehr geehrter Patient, sehr geehrte Eltern und

wir mochten Sie Uber das Projekt TRANSLATE- NAMSE informieren, das dazu dienen
soll, die medizinische Versorgung von Menschen mit seltenen Erkrankungen zu
verbessern. Dieses Projekt wird geférdert durch den Innovationsfonds des
(G-BA)

Krankenversorgung (§92a Abs. 1 SGB V) zu erproben und dann eventuell in der

Gemeinsamen Bundesausschuss mit dem Ziel, neue Formen der

regularen Versorgung einzusetzen.

Der Projektname TRANSLATE- NAMSE bezieht sich auf die Umsetzung von Strukturen
und Prozessen, wie sie das Nationale Aktionsbindnis fir seltene Erkrankungen
(NAMSE) entwickelt und vorgeschlagen hat, um bestehende Initiativen zu biindeln,
Forscher/Forscherinnen und Arzte/Arztinnen zu vernetzen und Informationen

zusammenzufihren.

Informationen zu dem Foérderprogramm ,Versorgungsformen® des Gemeinsamen
Bundesausschuss finden Sie hier:
https://innovationsfonds.g-ba.de/versorgungsformen/

Informationen zu NAMSE finden Sie hier: http://www.namse.de
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Warum wird TRANSLATE-NAMSE durchgefiihrt?

Nach der in Europa giltigen Definition ist eine Erkrankung dann "selten", wenn nicht mehr als fiinf
von 10.000 Menschen darunter leiden. Anders als der Name vermuten lasst, betreffen seltene
Erkrankungen aber - alle zusammengenommen — einen betrachtlichen Anteil der Bevolkerung: Es gibt
Uber 8.000 seltene Erkrankungen und allein in Deutschland sind mehrere Millionen Menschen
betroffen.

Patienten/Patientinnen mit Symptomen einer seltenen Erkrankung gelangen oft erst nach einem
langen Weg von Arzt zu Arzt zur richtigen Diagnose. Oft geht wertvolle Zeit verloren und
Patienten/Patientinnen und deren Angehérige bleiben in Unsicherheit Uber eine mégliche
Behandlung und ihre Prognose. Auch erhalten Patienten/Patientinnen mit einer seltenen Erkrankung
nicht immer eine gesicherte und kontinuierliche Versorgung durch Experten, die oft nur in der
Universitatsmedizin moglich ist. Zudem gelangen wichtige Informationen nicht immer zeitnah an die
Priméarversorger, wie zum Beispiel den zustandigen Hausarzt/die zustandige Hausarztin.

Wie soll die Versorgung von Menschen mit seltenen Erkrankungen in TRANSLATE-

NAMSE verbessert werden?

Im Projekt TRANSLATE-NAMSE sollen wahrend der 3-jahrigen Laufzeit ca. 20.000
Patienten/Patientinnen mit seltenen Erkrankungen an Zentren flr Seltene Erkrankungen (ZSE) der
Universitatsstandorte Berlin, Bonn, Dresden, Essen, Hamburg, Heidelberg, Libeck, Miinchen und
Tiibingen aufgenommen und neuen Versorgungsprozessen zugefiihrt werden. Die Zentren haben sich
so vernetzt, dass sie sich in ihren Spezialisierungen ergdnzen und regional Uber die ganze
Bundesrepublik verteilt sind. Folgende MalBnahmen zur Erreichung einer verbesserten Versorgung
von Menschen mit seltenen Erkrankungen werden erprobt:

(1) Fallkonferenzen fiir Diagnosestellung und-sicherung
Bei Patienten/Patientinnen ohne Diagnose wird in TRANSLATE-NAMSE der diagnostische Prozess
in Besprechungen (Fallkonferenzen) mehrerer Spezialisten geplant und ausgewertet, um eine
Diagnose zu stellen. An diesen Fallkonferenzen sind stets mehrere Experten aus den Zentren fiir
Seltene Erkrankungen beteiligt. Auch internationale Experten kdénnen hinzugezogen werden.
Patienten/Patientinnen missen fir diese Fallkonferenzen nicht anreisen und kdnnen darauf
vertrauen, dass alle maRgeblichen Experten sich mit ihrem Fall beschaftigen.

(2) Neue Bestdtigungsdiagnostik und Behandlungspfade

Bei einer definierten Auswahl von seltenen Erkrankungen existiert bereits ein konkreter Verdacht,
dass es sich um eine bestimmte Krankheit oder Krankheitsgruppe handeln kénnte. Auch hier wird
mittels Fallkonferenzen die optimale Bestatigungsdiagnostik veranlasst und eine
multiprofessionelle Behandlung eingeleitet. Zu den ausgewahlten Erkrankungen zdhlen
angeborene Stoffwechselerkrankungen, angeborene Hypothyreose, Adrenogenitales Syndrom,
Varianten der Geschlechtsentwicklung (DSD), primare Immundefekte, padiatrische
Autoimmunerkrankungen, Himoglobinopathien und neurologische Bewegungsstérungen.

(3) Innovative genetische Diagnostik
Die aufwandige und teure mehrstufige genetische Diagnostik, die bislang bei
Patienten/Patientinnen mit unklaren Krankheitsbildern eingesetzt wird, soll nach der ersten
Fallkonferenz durch innovative Methoden, wie der Exom-Sequenzierung, ersetzt werden. Bei der
Exom-Sequenzierung wird nicht nur ein Gen untersucht, sondern alle bekannten Gene in einem
Durchgang. Dies ermoglicht den Nachweis von Verdnderungen der Erbsubstanz und deren



Zuordnung zu charakteristischen Krankheiten. Auch andere Spezialuntersuchungen (wie z. B.
besondere bildgebende Verfahren) kdnnen empfohlen werden. Diese Untersuchungen werden
dann von lhrem Primarversorger (z.B. Hausarzt/Hausarztin oder Kinderarzt/Kinderarztin)
veranlasst. Die Ergebnisse werden dann in einer weiteren Fallkonferenz durch verschiedene
Spezialisten medizinisch bewertet.

(4) Uberleitung (Transition) von der Pédiatrie in die Erwachsenenmedizin
Patienten/Patientinnen im spaten Jugend- bzw. im Erwachsenenalter mit den in (2) genannten
Krankheiten werden bei dem Ubergang von der Kinderheilkunde in die Erwachsenenmedizin mit
einem strukturierten Uberleitungsprogramm (Transition) intensiv unterstiitzt. Hierbei werden 2
gemeinsame Sprechstunden mit den péadiatrischen und den Arzten/Arztinnen der
Erwachsenenmedizin durchgefiihrt.

Warum werden in TRANSLATE-NAMSE Daten erhoben?

Wahrend des 3-jahrigen Projekts werden die neuen Versorgungsprozesse wissenschaftlich
gemeinsam durch das Zentrum fir Evidenzbasierte Gesundheitsversorgung (ZEGV) in Dresden (Prof.
Dr. Jochen Schmitt) und die Berlin School of Public Health (BSPH), Charité-Universitatsmedizin (Prof.
Dr. Dr. Tobias Kurth) begleitet und getestet. Annahme und Zufriedenheit der Patienten/Patientinnen
sowie ihrer Angehorigen werden dabei regelmallig Uberprift ebenso wie die neuen
Behandlungspfade und —prozesse. Im Erfolgsfall, der durch die Auswertung (Evaluation) lhrer Daten
bestimmt wird, konnen die Prozesse anschlieBend bundesweit in die reguldre Krankenversorgung
Ubernommen werden.

Welche Daten werden erhoben und wer verwendet sie?
Die Auswertung von TRANSLATE-NAMSE wird von verschiedenen Projektpartnern mit jeweils anderen
Fragestellungen durchgefihrt:

=  Zufriedenheit der Patienten und Patientinnen (qualitative Auswertung)

Um die Annahme und Zufriedenheit der Patienten/Patientinnen und ihrer Angehdrigen mit
den neuen Ablaufen zu ermitteln, sollen diese tber das Internet -Fragen zum Verlauf ihrer
Behandlung beantworten. Pseudonymisierte Daten werden im Zentrum fir Evidenzbasierte
Gesundheitsversorgung (ZEGV) in Dresden gespeichert. Pseudonymisiert bedeutet, dass
keine Angaben von Namen oder Initialen verwendet werden, sondern nur ein Nummern- und
/oder Buchstabencode. Ansprechpartner fiir Ihre Fragen ist Frau Dipl.-Ing. Gabriele Miller
Tel.: 0351 458 5637, gabriele.mueller@tu-dresden.de.

= Prozessevaluation (quantitative Auswertung)

a) Wenn Sie bisher keine Diagnose haben, dann werden im Verlauf der Betreuung in einer
Datenbank, die am Standort lhres betreuenden Zentrums eingerichtet ist, bestimmte
Ereignisse wie zum Beispiel Erstvorstellung, Falldiskussion, Diagnostik, Ergebnismitteilung
sowie deren Zeitpunkte erfasst. Diese Daten werden ebenfalls ohne Namensnennung des
Patienten/der Patientin in pseudonymisierter Form an die BSPH, Charité Berlin weitergeleitet.
Es kann dann ermittelt werden, bei welcher Erkrankung spezielle Patientenpfade greifen oder
bei welcher Indikationsstellung z.B. eine umfangreiche genetische Diagnostik (Exom-
Sequenzierung) sinnvoll ist.

b) Wenn bei lhrem Kind oder bei Ihnen bereits ein konkreter Verdacht hinsichtlich einer
bestimmten Diagnose besteht oder wenn Sie von der Behandlung in der Kinderheilkunde in
die Erwachsenenmedizin wechseln, dann werden lhre wie in a) beschriebenen Daten
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elektronisch auf eine Datenbank in Heidelberg lbertragen. Auch diese Daten werden ohne
Namensnennung des Patienten/der Patientin pseudonymisiert an die BSPH, Charité Berlin
Ubermittelt und dort ausgewertet. Dadurch kénnen zuséatzlich zu den unter a) beschriebenen
Informationen noch Aussagen zu einer patientenorientierten Versorgung fiir Menschen mit
seltenen Erkrankungen gemacht werden.

¢) Zu Zwecken der Qualitatssicherung mochten Wissenschaftler der BSPH, Charité, Berlin
Einblick in die Dokumentation ihrer Unterlagen unter Einbeziehung der behandelnden Arzte
erhalten. Die beauftragten Wissenschaftler unterliegen dabei ebenso wie lhre Arzte der
Schweigepflicht. Gleichzeitig endbinden Sie den behandelnden Arzt gegeniiber den
Wissenschaftlern der BSPH von seiner Schweigepflicht. Ihre Unterlagen verlassen das
Krankenhaus nicht. Es werden nur die Ergebnisse der Analyse in pseudonymisierter Form
dokumentiert, nicht Ihre konkreten Patientendaten.

=  Gesundheits6konomische Auswertung
Um die Kosten der neuen Behandlungsprozesse von TRANSLATE-NAMSE im Vergleich zur
bestehenden Versorgung einzuschatzen, werden Daten ihrer Krankenkasse, wie z.B.
erbrachte arztliche Leistungen oder verordnete Heil- und Hilfsmittel, ausgewertet. Die
Anforderung der bei ihrer Krankenkasse gespeicherten Daten erfolgt durch die Evaluatoren
(ZEGV), doch nur mit Hilfe der Vermittlung einer Treuhandstelle (TU Dresden). Die von den
Krankenkassen bereitgestellten Daten enthalten keine die Person direkt identifizierenden
Angaben wie Name oder Adresse.
Alle zum Zwecke der Evaluation erhobenen Daten werden in beiden evaluierenden Einrichtungen fir
Analysen zur Bewertung des Projektes genutzt.

Wer hat Zugang zu den Daten und wie werden sie geschiitzt?

Selbstverstandlich werden die geltenden gesetzlichen Bestimmungen, insbesondere hinsichtlich des
Datenschutzes, z.B. des Bundesdatenschutzgesetztes, des Flinften Sozialgesetzbuches, sowie des
Europdischen Rechts, eingehalten. Fir alle am Projekt beteiligten Personen gilt die Einhaltung der
Schweigepflicht.

Ihre diagnostischen Daten werden 10 Jahre gespeichert. Die Sie unmittelbar identifizierenden Daten
verbleiben in der klinischen Einrichtung, in der die Daten gewonnen wurden und werden dort
gespeichert. Die medizinischen Daten kdnnen deshalb nicht ohne Mitwirkung dieser Einrichtung lhrer
Person zugeordnet werden. Eine solche Zuordnung erfolgt nur, um zusédtzliche Daten aus lhren
Krankenunterlagen zu ergidnzen oder erneut mit lhnen fiir eventuelle Rickfragen oder etwaige
weitere Projektteilnahmen in Kontakt zu treten, falls Sie der Kontaktaufnahme zugestimmt haben.
Sollten Sie nach der Einwilligung spater eine Loschung der Daten wiinschen, teilen Sie es lhrem
betreuenden Zentrums fiir Seltene Erkrankungen mit. Eine Weitergabe der lhre Person
identifizierenden Daten an Forscher oder andere unberechtigte Dritte, etwa
Versicherungsunternehmen oder Arbeitgeber, erfolgt nicht.

Alle Personendaten (Name, Geburtsdatum, Anschrift etc.) werden unverziiglich nach ihrer Gewinnung
durch einen Code ersetzt (pseudonymisiert), den nur Ihr behandelnder Arzt lhrem Namen zuordnen
kann.

Dennoch méchten wir Sie darauf hinweisen, dass bei jeder Erhebung, Speicherung und Ubermittlung
von Daten die prinzipielle Moglichkeit besteht, Sie zu identifizieren. Dieses Risiko ldsst sich nicht vollig
ausschlieBen und steigt, je mehr Daten miteinander verknlpft werden kénnen. Im Rahmen von



TRANSLATE-NAMSE und der damit verbunden Evaluation versichern wir lhnen, alles nach dem Stand
der Technik Moégliche zum Schutz Ihrer Privatsphare zu tun und Daten nur an Dritte weiterzugeben,
fiir die im Rahmen des Projektes eine Zusammenarbeit notwendig ist.

Welchen personlichen Nutzen haben Sie bei einer Teilnahme?

Das Projekt dient vor allem der Erprobung neuer Diagnostik- und Behandlungsablaufe fiir Menschen
mit Seltenen Erkrankungen. Alle Befragungen und Untersuchungen werden mit dem Ziel
durchgefiihrt, ein neues Konzept in Hinblick auf eine mogliche Verbesserung der medizinischen
Versorgung von Patienten/Patientinnen mit seltenen Erkrankungen zu entwickeln. Der Nutzen fiir Sie
bei einer Projektteilnahme besteht darin, dass Sie Zugang zu fiir Sie zugeschnittene, optimale
Diagnostik- bzw. Behandlungsmethoden erhalten. lhnen werden zudem spezifische Schulungs- und
Beratungsangebote sowie krankheitsspezifische Informationen zur Verfiigung gestellt. Es ist dennoch
moglich, dass anhand des aktuellen Wissensstandes keine Diagnose gestellt werden kann. In diesem
Fall wird Ihr betreuender Arzt/Arztin Sie auf geeignete Forschungsstudien aufmerksam machen, die
verschiedene Fragestellungen im Rahmen der Diagnostik und Behandlung von Seltenen Erkrankungen
zum Thema haben.

Ist die Teilnahme mit Kosten fiir den Patienten/die Patientin verbunden?
Durch die Teilnahme an diesem Projekt entstehen Ihnen keine zusatzlichen Kosten.

Einwilligung und Widerrufsrecht

Die Teilnahme an TRANSLATE-NAMSE ist freiwillig und die Einwilligung kann ohne Angabe von
Griinden verweigert oder auch spater mindlich oder schriftlich widerrufen werden, ohne dass Ilhnen
oder lhrem Kind hierdurch ein Nachteil im Rahmen seiner weiteren Behandlung entsteht. Sie haben
die Moglichkeit, auch zu einem spateren Zeitpunkt mit den verantwortlichen Mitarbeitern lhres
betreuenden Zentrums fir Seltene Erkrankungen Kontakt aufzunehmen, um Fragen zu stellen oder
Ihren Rucktritt zu erklaren.

Sie haben auRerdem das Recht, jederzeit Auskunft Uber lhre gespeicherten Personendaten zu
erhalten oder eine Korrektur lhrer Daten bei eventuellen Ungenauigkeiten zu veranlassen. Ebenfalls
konnen Sie beim betreuenden Zentrum fiir Seltene Erkrankungen jederzeit Auskunft Uber die
Verwendung lhrer Daten verlangen.

Wir bitten Sie darliber hinaus um |hre Zustimmung, Sie im Fall einer geeigneten Forschungsstudie, die
sich an die Arbeit im Projekt TRANSLATE-NAMSE anschliefen wirde, kontaktieren zu dirfen. Die
verantwortlichen Forschern/innen werden die Studie dann mit lhnen besprechen und Sie werden
nach entsprechender Aufklarung erneut um Ihr Einverstandnis zur Teilnahme gebeten.

Sie kénnen lhre Entscheidung in Ruhe Uberdenken. Wenn Sie mit einer Teilnahme an dem Projekt
TRANSLATE-NAMSE  einverstanden  sind, unterschreiben Sie bitte die beiliegende
Einwilligungserklarung.

Mit freundlichen GriRRen
Cﬂ"’W é g'yaﬂm ateq

PD Dr. med. Corinna Grasemann
Sprecherin Essener Zentrum fiir Seltene Erkrankungen
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