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Seltene Endokrinopathien
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Seltene Erkrankungen umfassen eine grofe Gruppe von etwa
8.000 Krankheitsentitdten, die insgesamt mehrere Millionen
Menschen in der Europaischen Union (EU) betreffen. Aufgrund
der Seltenheit sind die Diagnosewege oftmals lang und die Be-
treuung der Patienten schwierig, da die Experten verstreut sind
und innerhalb der einzelnen Lander oftmals nicht jede Erkran-
kung umfassend versorgt werden kann. Daher sind kirzlich von
der EU 24 Europdische Referenznetzwerke (ERN) fur seltene Er-
krankungen geschaffen worden, die die Expertenzentren inner-
halb Europas fir definierte Krankheitsgruppen verkntpfen sollen.
Gleichwohl ist Gesundheitsversorgung im nationalen Recht der
Mitgliedstaaten verankert und es ist nun eine besondere Heraus-
forderung, diese vielfaltigen Gesundheitssysteme (bergeordnet
im Kontext der EU zu verknlpfen. Die EU hat einen besonderen
Zusatzgewinn in der Entwicklung der ERN fiir seltene Erkrankun-
gen gesehen, da eine begrenzte Zahl von Patienten einer sehr
kleinen Gruppe von Experten innerhalb eines einzelnen Landes
gegenibersteht. Die Verknlpfung dieser Expertise bedeutet da-
her die Schaffung einer Gleichberechtigung fiir akkurate Infor-
mationen, eine schnelle und sichere Diagnostik und eine hohere
Qualitat der Versorgung. Gleichzeitig haben die einzelnen Mit-
gliedstaaten Uber nationale Ansatze die Schaffung von Zentren
fur Seltene Erkrankungen (ZSE) geméaB ihren eigenen Gesund-
heitswesen forciert. So ist Deutschland Uber das Nationale Akti-
onsblndnis fir Menschen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE)
ein Koordinierungs- und Kommunikationsgremium mit dem Ziel
der besseren Patientenversorgung geschaffen worden, das jetzt
auch definierte Anforderungskataloge fir ZSE vorgelegt hat.

Die ERN schaffen eine klare Regulierungsstruktur fir den Wis-
sensaustausch und die Koordination der Versorgung innerhalb
von Europa. Sie sind also primére Netzwerke von Fachzentren
und Gesundheitsdienstleistern, die grenziibergreifend ausgelegt
sind und zusammenarbeiten. Ferner missen ERN fir eine groBe
Gruppe von seltenen Erkrankungen stehen, denn es kann nicht
fur jede seltene Erkrankung ein einzelnes ERN geben. Daher hat
sich die EU entschlossen, insgesamt 24 verschiedene Netzwerke
fur seltene Erkrankungen zu fordern, die idealerweise alle selte-
nen Erkrankungen umspannen sollen. Eine Besonderheit ist die
Rolle von Patientenorganisationen, die in den ERN aktiv mitar-
beiten, um die Bereitstellung von patientenorientierter Versor-
gung und Patientenbefahigung sicherzustellen. Somit soll auch
gewahrleistet sein, dass die EU-Richtlinie tber die Austibung der
Patientenrechte in der grenziiberschreitenden Gesundheitsver-
sorgung innerhalb der EU gewéhrleistet wird.
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Eines der im Marz 2017 zugelassenen ERN fr seltene Erkran-
kungen ist das Endo-ERN, das sich mit seltenen Hormonstérun-
gen befasst. Die Strukturbildung von Endo-ERN soll beispielhaft
erkldren, wie die Zusammenschlisse erfolgt sind und in welcher
Weise die zukUnftige Zusammenarbeit konstruiert werden kann.
Endokrinologische Erkrankungen stellen insgesamt eine groBe
Herausforderung fur das Gesundheitswesen dar, weil sie meis-
tens chronische Folgen haben, jedoch nicht unbedingt lebens-
bedrohlich sind und daher eine Betreuung Uber die gesamte
Lebensspanne bendtigen. Daher wurde Endo-ERN in einer en-
gen Zusammenarbeit mit den Fachgesellschaften ESE und ESPE
aufgebaut und hat sowohl einen internistischen als auch einen
padiatrischen Endokrinologen als Leitung. Diese Positionen wer-
den zurzeit von Alberto Pereira aus Leiden, NL und Olaf Hiort
aus Lubeck, DE, ausgedibt.

Die seltenen endokrinologischen Erkrankungen wurden in acht
thematische Gruppen eingeteilt, die die Krankheitsbilder der
Nebenniere, der Schilddriise, der Hypophyse, sowie des Mine-
ralstoffwechsels, von Wachstum und Gewichtsentwicklung,
der Geschlechtsentwicklung und Pubertat und auch genetisch-
endokrine Tumorsyndrome und seltene, genetisch bedingte
Storungen des Zucker- und Insulinstoffwechsels umfassen. Die
Themengebiete werden dann in finf Arbeitspaketen fir struk-
turelle Arbeiten aufgeteilt. Dies betrifft Aus- und Weiterbildung,
telemedizinische Aspekte, Wissenschaft und Forschung, Quali-
tatsindikatoren der Patientenversorgung, sowie Diagnostik und
Laboruntersuchungen. Im Ausschreibungsprozess haben sich
insgesamt 71 meist universitdre Krankenhauser aus 19 EU-Lan-
dern zur Teilnahme am Endo-ERN beworben, die entweder ei-
nes oder mehrere der acht verschiedenen thematischen Gebiete
abdecken.

Zunachst wurde eine Erfassung des Wissensstands innerhalb der
einzelnen thematischen Gruppen vorgenommen, sowie Umfra-
gen zu bereits existierenden Ausbildungsprogrammen sowie
zum allgemeinen Vorgehen bei definierten Krankheitsbildern.
Gleichzeitig hat die EU eine virtuelle Plattform entwickelt, die
als , Clinical Patient Management System (CPMS”) bezeichnet
wird und als Diskussionsforum fiir schwierige Krankheitsfalle in
Diagnostik und Versorgung dient.

Kurzlich fand am 22. Februar 2018 in Lubeck die zweite Ge-
neralversammlung des Endo-ERN statt. Dort wurden die Ziele
fir das zweite Jahr des Endo-ERN festgelegt. Hierzu gehort
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jetzt die Implementierung des CPMS-Systems, um eine virtuelle
grenzibergreifende Patientenversorgung aufzubauen. Im Wei-
teren ist auch die Schaffung einer gréBeren virtuellen Umge-
bung geplant, die auch eine allgemeine Datenbank flr Patien-
ten mit seltenen Endokrinopathien umfasst. Desweiteren wurde
ein besonderes Projekt der EU bewilligt, dass auch nicht ERN
Teilnehmern die Registrierung von Patienten ermdglicht. Dann
soll — in Abstimmung mit den groBen Fachgesellschaften ESE
und ESPE — ein Ausbildungsprogramm definiert werden, das den
Bedurfnissen der ERN-Teilnehmer bezliglich der seltenen Endo-
krinopathien gentigt. Die Verbindung zur Schaffung allgemein
gultiger Leitlinien und die Verknupfung zu wissenschaftlichen
Aktivitdten erfolgt in enger Abstimmung mit ESE und ESPE, die
im Beirat des Endo-ERN entsprechend vertreten sind.
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Um die Interessen der einzelnen Lander in den ERN vertreten
zu lassen, wurde die Schaffung Nationaler Koordinatoren be-
schlossen. Im Endo-ERN werden Nicole Reisch, Minchen, die
internistisch-endokrinologischen und Heiko Krude, Berlin, die
padiatrisch-endokrinologischen Interessen vertreten und auch
die Verbindung zu unseren nationalen Gesellschaften DGE und
DGKED halten. Denn eine groBe Herausforderung wird die Ver-
kniipfung der nationalen Anstrengung zur Schaffung von ZSE
mit endokrinologischer Expertise mit den bereits akkreditierten
ERN Teilnehmern in Deutschland sein. Anfang 2019 wird erwar-
tet, dass die EU eine weitere Ausschreibung zur Teilnahme an
den ERNs durchfliihren wird und weitere Zentren den bestehen-
den ERNs beitreten kénnen. Die genauen Kriterien hierflr mus-
sen jedoch noch festgelegt werden. Hierliber werden wir gerne
weiter informieren.
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