Leben mit einer seltenen Erkrankung:
suchen, kampfen, hoffen

Michael Scholz, Mirjam Mann und
Dr. Christine Mundlos fur ACHSE e.V.
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Suchen, kampfen, hoffen
im Leben mit Leukodystrophien

Michael Scholz - Vater
Krankheit — Hilfsmittel - AKI - Arznei
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Charlotte Mira
5 Jahre (2017) - symptomfrei



Die Nerven Bei Leuko-
leiten Strom dystrophien fehlt
ahnlich wie ein die Isolierung und
Kabel Strom fliel3t kaum




Klassische Diagnostik
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Herausforderungen im (Krankheits-)Leben
* Hilfsmittelversorgung
* Aulerklinische Intensivpflege

* Orphan-Drugs- Versorgung
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kampfen, hoffen ...
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Politik

#4MILLIONEN
GRVNDE

jetzt zu handeln!

> Forderungen an die Politik

> Stellungnahmen

®aochse

Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen



Suchen, kampfen, hoffen ...

Das Gesundheitswesen fur Menschen mit
Seltenen Erkrankungen verbessern

Dr. Christine Mundlos, stellv. Geschaftsfuhrerin ACHSE e.V.
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Seltene Erkrankungen + Gesundheit: Trend #”

@ seltene erkrankungen

Suchbegriff + Vergleichen
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Vielfaltige Aktivitaten
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Diagnosestellung beschleunigen

= Was wir haben: die Technik (WES/WGS), , Leuchttirme"
(Projekte TRANSLATE-NAMSE, ZSE-DUO, CORD-MI, GHGA...)

= Was wir entwickeln: vernetzte Struktur (genomBE MV §46e
SGB V)

= Was wir benotigen: langfristige Planungsperspektive (1+Mio.
Genome, EHDS)

* Was uns fordert: Awareness bei den Zielgruppen
(Patient*innen, Arzt*innen)
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Evidenz zu SE verbessern

= Was wir haben: zu viele SE/zu wenige Humankapazitaten, schwieriges Feld
far gezielte Anreize

= Was wir entwickeln/vorhalten: Register/Datenbanken
(national/international, krankheits-/nicht-krankheitsspezifisch,
empirisch/forschungsbezogen/AbD, mit/ohne aktive Patient*innenbeteiligung,

isoliert/kompatibel...)
= Was uns (bald?) nutzt: alpha-orpha-Codierung im stationaren Sektor

= Was wir benotigen: nachhaltige Finanzierungskonzepte, alpha-orpha-
Codierung im ambulanten Sektor, ePA

= Was uns fordert: Ausgestaltung Register (Fragestellung?),
Qualitatsstandards, Kompatibilitat/Interoperabilitat, Humankapazitaten...
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Nationale Vernetzung in der Versorgung ausbauen

= Was wir haben: 34 (A-)ZSE, AG ZSE, ERN, Kooperationsprojekte...

= Was wir entwickeln: nationale Vernetzung zu krankheitsspezif. Ambulanzen
(B-Zentren), koord. durch A-Zentren (= Deutsche Referenznetzwerke, DRN)
nach dem Vorbild der ERN

= Was uns dabei unterstutzt: EU Joint Action JARDIN (BMG) ab 2024

= Was uns fordert: strukturierte Einbindung der Patienten-Org., Bereitschaft d.
Arzt*innen in den B-ZSE an Beteiligung, weitere Vernetzung zum
niedergelassenen Sektor auBerhalb der B-Zentren
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Herzlichen Dank fiir die Aufmerksamkeit!

Rund 4 Millionen Kinder und Erwachsene in
Deutschland haben eine chronische seltene
Erkrankung. ACHSE - die Allianz Chronischer
Seltener Erkrankungen e.V., ist das Netzwerk von
und far Menschen mit Seltenen Erkrankungen.

ACHSE berat Betroffene und ihre Angehdrigen,
aber auch ratsuchende Arzte und Therapeuten.
ACHSE vernetzt und gibt den ,Seltenen® in Politik
und Gesellschaft, in Forschung und Wissenschaft
eine starke Stimme. www.achse-online.de

Allianz Chronischer Seltenen
Erkrankungen (ACHSE) e. V.

Geschaftsfihrerin: Mirjam Mann
030 - 3300708 -0
info@achse-online.de

www.achse-online.de

Gerne stehen wir fiir Fragen und Anregungen
zur Verfiigung. Wir freuen uns auf den
Austausch mit Ihnen!

c/o DRK Kliniken Berlin-Mitte
Drontheimer StraBe 39
13359 Berlin
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