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Versorgung von Menschen mit
Seltenen Erkrankungen:
Empfehlungen für eine
gelungene intersektorale
Zusammenarbeit

Einleitung

EineErkrankungwirdals seltendefiniert,
wennweniger als 5 von10.000Menschen
betroffen sind (Europäische Kommissi-
on,2008).Aktuell sindetwa6000bis9000
Seltene Erkrankungen (SE) bekannt [1,
2], wobei jährlich etwa 150 bis 250 weite-
re Erkrankungen hinzukommen [1]. Es
wird angenommen, dass bei etwa 3–8%
der Bevölkerung mindestens eine Sel-
tene Erkrankung diagnostiziert wurde.
FürDeutschlandkannentsprechend eine
Anzahl von 2,5–5Mio. Menschenmit ei-
ner Seltenen Erkrankung geschätzt wer-
den [2, 3].

Seltene Erkrankungen sind häufig
durch komplexe Beschwerdebilder cha-
rakterisiert und können schwerwiegende
körperliche und kognitive Funktions-
einschränkungen sowie eine reduzierte
Lebenserwartung für die Betroffenen
bedeuten. Bei einem Großteil der Er-
krankungen ist ein Symptombeginn im
Kindesalter zu beobachten [1]. Derzeit
geht man bei etwa 72% der Seltenen
Erkrankungen von einer genetischen
Ursache aus [4], wobei diese Anzahl sich
aufgrund dynamischer Entwicklungen
und verbesserter genetischer Diagnose-
methodik stetig verändert.
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Die Klärung der Diagnose und der
Krankheitsursache mittels genetischer
Untersuchungen oder anderer diagnos-
tischer Möglichkeiten stellt in der Regel
die Grundlage für eine bedarfs- und
erkrankungsorientierte Versorgung der
Betroffenen dar [5, 6]. Trotz der ver-
besserten diagnostischen Möglichkeiten
wird der Diagnoseweg von Betroffenen
häufig als eine lange Odyssee bis zur
richtigen Diagnose beschrieben. Die Su-
che nach der Diagnose und adäquater
Versorgung kann dabei zu hoher Belas-
tung führen [7] und ist in der Regel mit
vielen Kontakten im Gesundheitssystem
und praktischen wie auch emotionalen
Herausforderungen verbunden [8].

Auch wenn eine Diagnose gestellt
wurde, ist die weitere Versorgung auf-
grund der begrenzt verfügbaren regio-
nalen Spezialversorgung sowohl für die
Betroffenen als auch für die ärztlichen
Versorgenden eine große Herausforde-
rung [9]. Neben begrenzten regionalen
Spezialangeboten fehlen häufig kurative
Therapieoptionen, sodass ausschließlich
eine symptomorientierte Behandlung
erfolgt, wofür der Einbezug unterschied-
licher Spezialist:innen und Fachgebiete
dauerhaftnotwendig ist [10].Zudemstel-
len regelmäßige Kontrolltermine oder
notwendige unterstützendeMaßnahmen
eine hohe Anforderung an das Erkran-
kungs- bzw. Gesundheitsmanagement
der Betroffenen dar. Das Krankheits-

management umfasst beispielsweise die
Koordination von Terminen mit unter-
schiedlichen Spezialist:innen oder die
Aufklärung und Informationsweiterga-
be an andere Fachkräfte, die an der
Versorgung beteiligt sind (Ärzt:innen,
aber auch z.B. weiterführend thera-
peutisch Tätige). Von ärztlicher Seite
wird jedoch berichtet, dass insbeson-
dere die Kommunikation zwischen den
verschiedenen Fachbereichen und Leis-
tungssektoren häufig unzureichend und
die Versorgung dadurch beeinträchtigt
ist [11].

Basierend auf den Empfehlungen des
EuropäischenRats zuStrategien inBezug
aufdieAnforderungen inderVersorgung
von Menschen mit Seltenen Erkrankun-
gen wurden auch für Deutschland im
Nationalen Aktionsplan für Menschen
mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE)
Strategien und Empfehlungen erarbei-
tet, um die Bedarfe (z.B. in der Diagno-
sestellung und Therapie) zu adressieren
[12]. Durch die Einrichtung spezialisier-
ter Zentren für Seltene Erkrankungen
(ZSE) verändert sich die Versorgungs-
landschaftfürdieBetroffenenundeswird
Kompetenz generiert, strukturiert und
aggregiert. Ein zentraler Aspekt in der
Ausgestaltung der Zentrenstruktur sind
die sogenannten Referenzzentren (Typ-
A-Zentren) als koordinierende Zentren
und Anlaufstelle für Menschen mit Ver-
dacht auf eine Seltene Erkrankung, die
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Abb. 19Methodische
Umsetzung im Projekt
ESE-Best zur Ableitung
von Empfehlungen zum
Schnittstellenmanage-
ment in der Versorgung
vonMenschenmit Selte-
nen Erkrankungen.Quelle:
eigene Abbildung

bisher noch keine Diagnose erhalten ha-
ben.DenReferenzzentrenzugehörig sind
Fachzentren bzw. -ambulanzen (Typ-B-
Zentren) zur Versorgung einzelner Er-
krankungsbereiche. Auch niedergelasse-
ne Fachärzt:innen können z.B. durch Be-
handlungsschwerpunkte als enge Part-
ner:innenderZentren fungieren (Typ-C-
Zentren). Die ZSE werden beispielswei-
se im SE-Atlas dargestellt (www.se-atlas.
de), in demneben denVersorgungsange-
boten der Zentren im Allgemeinen auch
Hinweise zu den Angeboten für einzelne
seltene Erkrankungsgruppen aufgeführt
werden.

Trotz dieser positiven Entwicklun-
gen hin zu einer verbesserten speziali-
sierten Versorgung ist die Versorgung
von Patient:innen mit Seltenen Erkran-
kungen in besonderem Maße durch
Schnittstellenprobleme gekennzeichnet.
Im NAMSE wird darauf hingewiesen,
dass insbesondere für die Diagnosestel-
lung die Zusammenarbeit zwischen den
Zentren und Primärversorgenden zen-
tral ist [12]. Schnittstellendefizite in der
ärztlichen Versorgung können darüber
hinaus die Versorgungsqualität erheb-
lich beeinträchtigen [13–15]. Schnitt-
stellenmanagement umfasst die geziel-
te Kommunikation und abgestimmte
Zusammenarbeit aller an der Versor-
gung Beteiligten [16]. Ein gelungenes
Schnittstellenmanagement zwischen In-
stitutionen und Versorgenden wird in
der Versorgungsforschung [17] und
Gesundheitspolitik seit Langem als Her-

ausforderung für eine qualitätsgesicherte
medizinische Versorgung thematisiert.
Verbesserungspotenzial wird u. a. in
der Etablierung eines strukturierten
Entlassmanagements sowie in der Kom-
munikation und der interdisziplinären
Zusammenarbeit gesehen [15, 18–20].
Das Ärztliche Zentrum für Qualität im
Gesundheitswesen (ÄZQ) hat dazu de-
zidierte Empfehlungen herausgegeben
[21]. Aus den dargestellten Besonderhei-
ten bei der Diagnostik und Versorgung
Seltener Erkrankungen wird deutlich,
dass das Thema Schnittstellen für al-
le Beteiligten (Patient:innen bzw. Eltern
vonminderjährigenPatient:innen,Haus-
und Fachärzt:innen, ZSE) zentral ist.

In dem vom Bundesministerium für
Gesundheit (BMG) geförderten For-
schungsprojekt ESE-Best („Evaluation
von Schnittstellenmanagementkonzep-
ten bei Seltenen Erkrankungen“) wurden
auf Basis einer multiperspektivischen
Mixed-Methods-Studie Empfehlungen
für das Schnittstellenmanagement in der
ärztlichen Versorgung von Menschen
mit Seltenen Erkrankungen entwickelt.

Methoden

Die Empfehlungen werden auf Basis von
Erkenntnissen aus insgesamt 3 Projekt-
phasenerarbeitet.Dabeiwurdeneinmul-
timethodalerAnsatzmitqualitativenund
quantitativenMethodensowie einkonse-
quenterEinbezugderPerspektivenderan
derVersorgungBeteiligten (ZSE,Primär-

versorgung,Patient:innen,Eltern)umge-
setzt (. Abb. 1).

In der ersten Studienphase erfolgte
eine Bestandsaufnahme des Schnitt-
stellenmanagements in der Versorgung
von Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen. Es wurde auf Basis von Li-
teraturrecherchen, eines Expert:innen-
Workshops, Vor-Ort-Visitationen und
Expert:innen-Interviews ein Schema
zur Erfassung unterschiedlicher Be-
reiche des Schnittstellenmanagements
entwickelt. Dieses Schema wurde in
2 Versionen (ZSE, Primärversorgung)
ausgearbeitet und umfasste die folgen-
den 7 Aspekte: Bekanntheit des ZSE,
Kommunikation mit Patient:innen, Auf-
nahme in das ZSE, Kommunikation
mit Primärversorgenden, Abläufe in-
nerhalb des ZSE, Weiterbehandlung/
Entlassung aus dem ZSE, Zusammen-
arbeit mit Patient:innenorganisationen.
Das Schema wurde in einer telefoni-
schen Befragung von Vertreter:innen
von ZSE und Primärversorgenden ein-
gesetzt. Zum Projektbeginn wurden
32 ZSE über den SE-Atlas identifiziert
und zu einer Teilnahme eingeladen. Ne-
ben der koordinierenden Stelle der ZSE
(A-Zentrum/Referenzzentrum) sollten
3–4 Vertreter:innen einer Spezialsprech-
stunde (B-Zentrum/Spezialambulanz)
befragt werden. Darüber hinaus wurden
Primärversorgende, die mit den ZSE
kooperieren, befragt.

Auf Basis der Aussagen der teil-
nehmenden A-Zentren/Referenzzentren
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Versorgung vonMenschen mit Seltenen Erkrankungen: Empfehlungen für eine gelungene
intersektorale Zusammenarbeit

Zusammenfassung
Hintergrund. Seltene Erkrankungen (SE) sind
häufig durch komplexe Beschwerdebilder
charakterisiert und erfordern in der Regel
im Diagnose- und Versorgungsverlauf
die Zusammenarbeit von spezialisierten
Zentren und Primärversorgenden. Rei-
bungslose Schnittstellen mit geringem
Informationsverlust und Kooperation stellen
daher eine essenzielle Grundlage in der
Versorgung dar. Das Projekt „Evaluation von
Schnittstellenmanagementkonzeptenbei
Seltenen Erkrankungen“ (ESE-Best) verfolgte
mittels verschiedener Erhebungsinstrumente
das Ziel, Empfehlungen für die Gestaltung
und Umsetzung von Schnittstellen in der
Versorgung von Menschen mit Seltenen
Erkrankungen zu entwickeln.

Methoden. Es wurden mittels quantitativer
und qualitativer Befragungen die Perspektiven
der Zentren für Seltene Erkrankungen (ZSE),
der Primärversorgung und der Betroffe-
nen (Patient:innen, Eltern) erfragt sowie
2 Expert:innen-Workshops durchgeführt.
Ergebnisse. Es wurden insgesamt 28 Emp-
fehlungen in den folgenden 5 Bereichen
formuliert: 1) Vernetzung zwischen Pri-
märversorgung und Zentren für Seltene
Erkrankungen (ZSE), 2) Schnittstellen
innerhalb der ZSE, 3) Bekanntheit von
Seltenen Erkrankungen, ZSE-Strukturen
und Zuständigkeiten, 4) Schnittstellen
zwischen ZSE und Patient:innen sowie
5) weiterführende Empfehlungen.
Diskussion. Die Empfehlungen sollen
zukünftig zu einem funktionierenden Schnitt-

stellenmanagement bei der Versorgung
von Menschen mit Seltenen Erkrankungen
beitragen. Da die Erfahrungswerte von
Primärversorgenden, ZSE und Betroffenen
in die Entwicklung der Empfehlungen
eingeflossen sind, können die externe Validität
und damit die Umsetzbarkeit im Alltag
angenommen werden. Es ist zu bedenken,
dass zeitliche und personelle Ressourcen
sowie organisationale Strukturen die
Schnittstellenarbeit im Einzelfall beeinflussen
können. Die Empfehlungen können an
örtliche Gegebenheiten adaptiert werden.

Schlüsselwörter
Schnittstellen · Versorgungsforschung ·Mixed-
methods-Design · Versorgungsstrukturen ·
Diagnose

Healthcare for people with rare diseases: recommendations for successful intersectoral collaboration

Abstract
Background. Rare diseases often present
complex symptoms and usually require
intersectoral collaboration during diagnostic
and therapeutic processes involving inpatient
and outpatient care. Hence, smooth interfaces
with little loss of information and cooperation
are essential to provide appropriate care.
Our study, the project ESE-Best, aims at
developing recommendations for the design
and implementation of intersectoral care
for patients with rare diseases using various
survey instruments.
Methods. Using quantitative and qualitative
methods, multiple perspectives (primary
physicians, expert centers of rare diseases,

patients, parents) were assessed. Additionally,
two expert workshops were conducted.
Results. Based on findings from our data,
we formulated 28 recommendations in the
following areas: (1) networking between
primary physicians and expert centers,
(2) intersections within the expert centers,
(3) awareness of rare diseases, structures
of expert centers and responsibilities,
(4) collaboration between expert centers
and patients/caregivers, and (5) further
recommendations.
Conclusion. Our recommendations provide
a basis for a working management of
intersectoral care in rare diseases. As the

recommendations are based on broad data
including multiple perspectives, external
validity and feasibility can be assumed.
Still, time and human resources as well as
organizational structures in single centers
or practices and regional structures need to
be taken into account as they may impact
intersectoral care.

Keywords
Interfaces · Health services research · Mixed-
methods design · Healthcare structures ·
Diagnosis

der ZSE wurden den Zentren Punkte
für die o. g. 7 Aspekte vergeben. Ein-
zelne Items wurden dabei im Rahmen
des Expert:innen-Workshops, der Inter-
views oder der Vor-Ort-Visitationen als
besonders relevant eingestuft und dop-
pelt gewichtet. Der maximal erreichbare
Gesamtpunktwert lag bei 87 Punkten
(A-Zentrum) bzw. 89 Punkten (B-Zen-
trum). In einem zweiten Schritt wurden
die Aussagen und Punkte der A-Zentren
mit denen der teilnehmenden B-Zentren
der ZSE abgeglichen. Der Median der

erreichten Punktwerte derA-Zentren lag
bei60.Eswurden6Zentren,dieüberdem
Median lagen und damit im Gesamtwert
sowie in einzelnen Bereichen durch ein
funktionierendes Schnittstellenmanage-
ment gekennzeichnet waren, als „Best-
Practice-Standorte“ identifiziert und in
einer zweiten Studienphase zu einer
weiteren Studienteilnahme eingeladen.

In der zweiten Studienphase wur-
de die Patient:innenperspektive zum
Schnittstellenmanagement in den aus-
gewählten Standorten erfragt. 3 der

6 ausgewählten Best-Practice-Standorte
folgten der Einladung zur Teilnahme
an der zweiten Studienphase. An die-
sen Standorten (Göttingen, Hamburg,
Heidelberg) wurden über das Refe-
renzzentrum sowie über Spezialsprech-
stunden/-ambulanzen, die von den
ZSE bestimmt wurden, Patient:innen
bzw. die Eltern von minderjährigen
Patient:innen für eine schriftliche Be-
fragung gewonnen. Darüber hinaus
wurden Patient:innen und Eltern von
einzelnen Patient:innenorganisationen
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zur Studienteilnahme eingeladen. Neben
Fragen zur Befindlichkeit (erfasstmit der
Hospital Anxiety and Depression Scale
– HADS; [22]) und zur Lebensquali-
tät (erfasst mit dem WHOQOL BREF
der Weltgesundheitsorganisation [23])
wurden dabei Fragen zu den Unterstüt-
zungsbedürfnissen (in Anlehnung an
den Supportive Care Needs Survey [24],
bei Eltern erkrankter Kinder ergänzend
die Parental Needs Scale [25]) gestellt
sowie schnittstellenrelevante Fragen zur
Versorgung am ZSE (selbst entwickelte
Items basierend auf der ersten Studi-
enphase, z.B. Kontaktaufnahme und
Erreichbarkeit der Ansprechperson).
Weitere Fragen bezogen sich auf die
Zusammenarbeit der Behandelnden (in
Anlehnung an [26]) und auf die Zu-
friedenheit mit der Versorgung (erfasst
mit dem Fragebogen zur Zufrieden-
heit in der ambulanten Versorgung
Schwerpunkt Patient:innenbeteiligung –
ZAPA [27] und dem Fragebogen zur
Patient:innenzufriedenheit ZUF-8 [28]).
Bei Eltern wurden außerdem die Pfle-
gebelastung und die pflegebezogene
Lebensqualität [29, 30] sowie die Lebens-
qualität der Kinder [31] miterhoben.

Ergänzend wurden in dieser Stu-
dienphase halbstrukturierte qualitative
Interviews mit einer Teilstichprobe der
Betroffenen sowie mit Primärversorgen-
den geführt, um die Erfahrungen mit der
Versorgungund speziell demSchnittstel-
lenmanagement vertiefend zu erfassen.
Zentrale Themenbereiche im Interview-
leitfaden für die Betroffenenbefragung
waren 1) Diagnoseweg, 2) Zugangs-
weg zum ZSE, 3) Erfahrung mit der
Diagnostik bzw. Behandlung am ZSE,
4) Wahrnehmung der Zusammenarbeit
zwischen ZSE und Primärversorgenden
(Haus- und Fachärzt:innen), 5) Ver-
besserungswünsche in der Versorgung,
6)Unterstützungsbedarfe, 7) Einfluss der
Coronapandemie auf die Versorgung/
Erkrankung. Die Betroffeneninterviews
dauerten zwischen 16min und 84min
(durchschnittlich 43min).

Folgende Themenbereiche wurden
bei den Interviews mit den Primärver-
sorgenden vertieft: 1) Bekanntheit der
ZSE, 2) Gründe für und Ablauf der
Anmeldung von Patient:innen am ZSE,
3) Kommunikation mit dem ZSE wäh-

rend und nach der Behandlung durch
das Zentrum, 4) langfristige Zusam-
menarbeit mit dem ZSE, 5) Verbesse-
rungswünsche und -vorschläge für die
Zusammenarbeit.

Die quantitativen Ergebnisse der Pa-
tient:innenbefragung wurden deskrip-
tiv und mithilfe von Gruppenverglei-
chen ausgewertet. Für die Ableitung
der Empfehlungen waren insbesonde-
re die schnittstellenrelevanten Fragen
zu Erfahrungen mit der Versorgung,
Erfahrungen zur Zusammenarbeit der
BehandelndenundzurZufriedenheitmit
der Versorgung zentral. Die qualitativen
Interviews wurdenmithilfe der qualitati-
ven Inhaltsanalyse nachMayring mit der
Software MAXQDA (VERBI Software.
Consult. Sozialforschung GmbH, Berlin,
Deutschland) ausgewertet.

Im letzten Schritt wurden die Ergeb-
nisse der ersten beiden Studienphasen zu
erstenEntwürfenderEmpfehlungen auf-
bereitet und im Rahmen eines abschlie-
ßenden Expert:innen-Workshops disku-
tiert undüberarbeitet.Nacheiner schrift-
lichen Konsentierungsrunde und einer
erneutenFeedbackschleifewurdendie fi-
nalen Empfehlungen formuliert.

Ergebnisse

Datengrundlage der
Empfehlungen

Bestandsaufnahme. ImRahmenderBe-
standsaufnahmewurden4Expert:innen-
Interviews, 4 Vor-Ort-Visitationen in
ZSE und 1 Expert:innen-Workshop
durchgeführt. Am Expert:innen-Work-
shop nahmen 4 Vertreter:innen aus
4 ZSE, 6 Vertreter:innen von Patient:in-
nenorganisationen sowie 2 Vertre-
ter:innen des Bundesministeriums für
Gesundheit (BMG) teil. Basierend auf
den Ergebnissen wurde ein Schema
zur Erfassung relevanter Bereiche des
Schnittstellenmanagements gemeinsam
mit Vertreter:innen der Selbsthilfe, eines
ZSE, des NAMSE sowie des BMG kon-
sentiert. In der Befragung von insgesamt
70 Vertreter:innen aus 24 ZSE (A- und
B-Zentren) und 42 Primärversorgenden
wurde das Schema dann angewandt.

Befragung an Best-Practice-Standor-
ten. Auf Basis der Ergebnisse der Be-
standsaufnahme wurden die Best-Prac-
tice-Standorte ausgewählt. In die Be-
fragung wurden an 3 Standorten sowie
über Patient:innenorganisationen ins-
gesamt n= 299 Betroffene (n= 176 Pa-
tient:innen; n= 123 Eltern minderjäh-
riger Patient:innen) einbezogen. 65%
der Befragten sind weiblich, das durch-
schnittliche Alter liegt bei 45 Jahren.
Fast alle Betroffenen haben die deutsche
Staatsangehörigkeit. Ein Großteil der
Befragten ist verheiratet und kann der
sozialen Mittel- und Oberschicht zuge-
ordnet werden. 76% der Patient:innen
bzw. der Kinder haben eine gesicherte
Diagnose einer SE erhalten.

Ergänzend stellten die qualitativen
Daten von n= 50 Betroffenen (n= 38 Pa-
tient:innen;n= 12Eltern) undn= 26Pri-
märversorgenden in den Auswertungen
eine zentrale Grundlage für die Emp-
fehlungen dar.

Synthese der Ergebnisse. Auf Basis der
Ergebnisse aus der Bestandsaufnahme
und der Betroffenen- und Primärver-
sorgendenbefragung wurden durch das
Projektteam die relevanten Aspekte für
das Schnittstellenmanagement geprüft
und ergänzt. Darüber hinaus wurde
auf Basis der Beurteilungen durch die
Betroffenen und Primärversorgenden
abgeleitet, welche Schnittstellenlösun-
gen funktionieren, welche Faktoren dies
beeinflussen und welche Lösungs- und
Verbesserungsmöglichkeitenbereitsum-
gesetzt werden bzw. umgesetzt werden
sollten. Darauf basierend wurde ein
erster Entwurf möglicher Empfehlun-
gen durch das Projektteam erstellt. Der
Entwurf wurde auf dem abschließen-
den Expert:innen-Workshop (digital)
vorgestellt, an dem 4 Vertreter:innen
der ZSE, 4 Vertreter:innen von Pa-
tient:innenorganisationen (inkl. ACHSE
e. V.) und 2 Vertreter:innen des NAMSE
teilnahmen. Eine Vertreterin des BMG
nahm als nicht stimmberechtigter Gast
am Workshop teil. Auf Basis von Rück-
meldungen im Workshop wurden die
Empfehlungen überarbeitet und schließ-
lich in einer schriftlichen Feedback- und
Konsensrunde finalisiert.
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Abgeleitete Empfehlungen für
ein gelungenes Schnittstellen-
management

Die im Projekt entwickelten und ab-
schließend abgeleiteten und konsentier-
ten Empfehlungen für ein gelungenes
Schnittstellenmanagement beziehen sich
auf verschiedene in der Versorgung auf-
tretende Schnittstellen. Insgesamt wur-
den 8 Empfehlungen zur Vernetzung
zwischen Primärversorgung und ZSE
und 5 Empfehlungen zu Schnittstellen
innerhalb der ZSE sowie 6 Empfeh-
lungen zu Schnittstellen zwischen ZSE
und Patient:innen abgeleitet. Darüber
hinaus wurden 4 Empfehlungen zur
Steigerung der Bekanntheit von Selte-
nen Erkrankungen, ZSE-Strukturen und
Zuständigkeiten und 5 weiterführende
Empfehlungen für das Schnittstellenma-
nagement abgeleitet (. Tab. 1).

Diskussion

Vor dem Hintergrund der Herausfor-
derungen in der Diagnostik und Ver-
sorgung von Menschen mit Seltenen
Erkrankungen, die im Rahmen der Zen-
trenstruktur wie auch durch wohnort-
nahe Primärversorgung stattfindet und
in der Regel neben der medizinischen
Versorgung weiterführende Therapiean-
gebote beinhaltet, sind reibungslose und
gut etablierte Abläufe notwendig. Eine
funktionierende Schnittstellengestaltung
kann dabei essenziell dazu beitragen,
a) Diagnosewege zu beschleunigen (u. a.
Verdachtsdiagnosen, Befundübermitt-
lung) und b) bei erfolgter Diagnose-
stellung die Versorgung möglichst so
zu gestalten, dass Zusammenarbeit und
Informationsweitergabe problemlos und
ohne übermäßige Verantwortung aufsei-
ten der Patient:innen möglich ist. Die im
NAMSE vorgeschlagene und inzwischen
umgesetzte Zentrenstruktur stellt dabei
eine wichtige Grundlage dar [12].

Im Rahmen des ESE-Best-Projekts
wurden Empfehlungen für die Gestal-
tung von Schnittstellen abgeleitet. Dies
erfolgte auf Basis der aktuellen Ver-
sorgungssituation und der praktisch
umgesetzten Versorgung in den ZSE
und der Primärversorgung. Im Status-
bericht zur Umsetzung des NAMSE

aus 2019 wird darauf hingewiesen, dass
die Ergebnisse des Projekts ESE-Best
in den NAMSE-Prozess zur Ausgestal-
tung der Zusammenarbeit zwischen ZSE
und Primärversorgenden, insbesonde-
re hinsichtlich der Diagnosestellung,
berücksichtigt werden, um Strategien
zu entwickeln [32]. Die abgeleiteten
Empfehlungen ergänzen die Ergebnisse
des Projekts TRANSLATE NAMSE zur
Verbesserung des Diagnosewegs durch
strukturierte diagnostische Pfade [33,
34].

Durch einen geregelten und di-
rekten Austausch zwischen ZSE und
Primärversorgenden zu gemeinsamen
Patient:innen können Maßnahmen ab-
gestimmt, die Behandlungsplanung ab-
gesprochen und ggf. doppelte Untersu-
chungen vermieden werden. Integrierte
Versorgungsansätze erfordern in der Re-
gel Ressourcen auf beiden Seiten, kön-
nen aber möglicherweise im Verlauf der
Behandlung zu Zeit- und Kostenerspar-
nissen führen (z.B. durch Verringerung/
Verhinderung von Komplikationen oder
von zusätzlichen Ärzt:innenbesuchen
aufgrund von Verunsicherung; [35]).
Inwieweit auch die elektronische Pa-
tientenakte (ePA) übergreifend eine
Lösung darstellen könnte, wurde im
Rahmen des Projekts von verschiede-
nen Stakeholdern kritisch diskutiert und
weiterführende Faktoren für die flä-
chendeckende Umsetzbarkeit benannt
(z.B. zeitnahe Einpflegung, Kompatibi-
lität mit unterschiedlichen bestehenden
Softwarelösungen).

Auch innerhalb der Zentren können
Schnittstellen durch eine zentrale Stelle
zur Koordination, durch SOPs und einen
geregeltenundzeiteffektivenDatentrans-
fer günstig gestaltet werden, um so die
GrundlagefüreineguteZusammenarbeit
zwischen den Institutionen eines ZSE zu
schaffen.

Insbesondere für Patient:innen mit
unklaren Diagnosen, aber auch für dia-
gnostizierte Patient:innen mit fehlender
Spezialversorgung kann der Zugang zu
einem ZSE wichtig sein. Für den Zugang
stellen eine vorhandene Verdachtsdia-
gnose, die Bekanntheit der ZSE sowie
klare, barrierefrei zugängliche Informa-
tionen Voraussetzungen dar. Wie bereits
im Maßnahmenkatalog des NAMSE

dargestellt, können technische Tools
Primärversorgende in diesen Aspekten
unterstützen [12]. Häufig werden Pa-
tient:innenorganisationen als wichtige
Instanz beim Zugang zu Spezialist:innen
genannt [1]. Es muss aber auch gewähr-
leistet sein, dass Patient:innen, die nicht
über eine Patient:innenorganisation in-
formiert werden, zeitnah Informationen
bzgl. der Spezialversorgung erhalten.

Während der Durchführung des Pro-
jekts ESE-Best und der einzelnen Erhe-
bungsphasenwurden neben denHeraus-
forderungen im Schnittstellenmanage-
ment auch die Rahmenbedingungen,
wie zum Beispiel die Finanzierung der
Zentren und damit der Versorgung, the-
matisiert. In einer aktuellen Studie dazu
wird geschlussfolgert, dass die bereits
geschaffenen Vergütungsmöglichkeiten
nicht ausreichen, um die „Komplexität
und den überdurchschnittlichen Versor-
gungsaufwand Seltener Erkrankungen“
abzubilden [36]. In den Ergebnissen
der Studie zeigt sich, dass die unzu-
reichende Vergütungssituation nach
Einschätzung von Zentren- und Pa-
tientenvertreter:innen die Versorgung
negativ beeinflusst. Beispielsweise kann
sich Frustration bei den Versorgenden
entwickeln oder es fehlen Kapazitäten
zum Aufbau von Versorgungsstruktu-
ren. Es ist anzunehmen, dass sich solche
Faktoren auch auf die Gestaltung der
Schnittstellenauswirken,weildiese inder
Regel v. a. von personellen und zeitlichen
Ressourcen abhängig ist. Eine solche un-
zureichende Versorgungssituation kann
dazu führen, dass Schnittstellenaufgaben
andieBetroffenenübertragenwerden.Es
ist zu vermuten, dass so insbesondere für
Personen mit geringerer Krankheitsma-
nagement- und Gesundheitskompetenz
Nachteile in der Versorgung entstehen.

Bezüglich der abgeleiteten Empfeh-
lungen müssen verschiedene Limitatio-
nen berücksichtigt werden. Im Rahmen
der Bestandsaufnahme haben sich nur
24 von zu Projektbeginn identifizierten
32 ZSE beteiligt. Die Bestandsaufnahme
erfolgte kurz nach dem Beschluss des
Gemeinsamen Bundesausschusses (G-
BA) zur Erstfassung der Regelungen
der Aufgaben der ZSE [37] und noch
vor dem Inkrafttreten der geänderten
Regelungen im April 2022 [38]. Mögli-
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Tab. 1 EmpfehlungenfüreingelungenesSchnittstellenmanagement inderVersorgungvonMenschenmitSeltenenErkrankungenabgeleitetausden
Ergebnissen des Projekts ESE-Best
Vernetzung zwischen Primärversorgung und Zentren für Seltene Erkrankungen (ZSE)

Empfehlungen für ZSE
Empfehlung 1: ZSE sollten direkte Kontaktmöglichkeiten (z. B. ärztliche Durchwahlnummern, gesonderte Sprechzeiten, E-Mail-Kontakt mit zeitnaher

Rückmeldung) und Anmeldemöglichkeitenvon Patient:innen (Kurzanmeldung, Terminvereinbarung durch Praxen) für Primärversor-
gende vorhalten. Diese sollten regelmäßig auf Aktualität überprüft werden

Empfehlung 2: ZSE sollten Primärversorgende über Vorgaben zu notwendigen Unterlagen und Untersuchungen sowie zur Überweisung von Pa-
tient:innen informieren und (bei Bedarf und/oder Notwendigkeit sowiemit Einverständnis der Patient:innen) Unterlagen direkt bei
Primärversorgenden anfordern

Empfehlung 3: ZSE sollten zuweisende Primärversorgende und Patient:innen über erfolgte Behandlungsschritte sowie die weiteren Behandlungs-
pfade zeitnah informieren. Berichte (Arztbriefe, Befunde) sollten kompakt formuliert zeitnah an Zuweisende und Patient:innen über-
mittelt werden und Hinweise enthalten, worauf bei der Versorgung von Patient:innenmit entsprechenden Erkrankungen zu achten
ist

Empfehlung 4: ZSE sollten für die Versorgung gemeinsamer Patient:innen die Möglichkeit zum direkten Austausch für Primärversorgende anbieten,
z. B. in Form von (Online-)Sprechstunden, Fallkonferenzen und/oder Qualitätszirkeln

Empfehlungen für Primärversorgende
Empfehlung 1: Hausärzt:innen bzw. Kinderärzt:innen sollten, sofern dies im Rahmen der Versorgung indiziert ist, die Rolle als Behandlungskoordi-

nierende für die Versorgung von Patient:innenmit Seltenen Erkrankungen außerhalb des ZSE übernehmen und sich mit dem ZSE
und anderen beteiligtenVersorgenden direkt austauschen

Empfehlung 2: Primärversorgende sollten direkte Kontaktmöglichkeiten (z. B. ärztliche Durchwahlnummern, gesonderte Sprechzeiten) für ZSE sowie
andere beteiligte Versorgende vorhalten bzw. eine zeitnahe Rückmeldung sicherstellen

Empfehlung 3: Primärversorgende sollten für die Versorgung gemeinsamer Patient:innen die Möglichkeit zum direkten Austauschmit den ZSE nut-
zen, z. B. in Form von (Online-)Sprechstunden, Fallkonferenzen und/oder Qualitätszirkeln, sofern dies im Rahmen der Versorgung
indiziert ist

Empfehlung 4: Primärversorgende sollten für die Versorgung von Menschenmit Seltenen Erkrankungen sensibilisiertwerden und hierzu an akkre-
ditierten (Online-)Fortbildungen von ZSE teilnehmen, z. B. zu Themen wie ZSE-Strukturen, Indikatoren für Überweisungen sowie ggf.
Erkrankungsgruppen oder „red flags“a

Schnittstellen innerhalb der ZSE

Empfehlung 1: ZSE sollten eine zentrale Stelle zur Koordination und zur Weiterleitungder Patient:innen an die B-Zentren bereithalten. Es sollte ein
engmaschiger Austausch zwischen A-Zentrum und B-Zentren bestehen sowie durch das A-Zentrum eine direkte Anbindung von
Patient:innen an die B-Zentren erfolgen (inkl. zentraler Terminvergabe durch die koordinierte Stelle)

Empfehlung 2: Der Datentransfer innerhalb der Zentrumsstruktur sowie zwischen dem ZSE und anderen behandelnden Einrichtungen innerhalb der
Organisation, in der das ZSE angesiedelt ist, sollte digital erfolgen

Empfehlung 3: ZSE sollten ein Transitionskonzept für den Übergang von der Kinder- in die Erwachsenenmedizin vorhalten und umsetzen

Empfehlung 4: ZSE sollten für die verschiedenen Prozesse (z. B. Aufnahme, Weiterleitung, Entlassung) standardisierte Konzepte bereithalten (z. B. in
Form von Standard Operation Procedures – SOPs) sowie Checklisten für die Abläufe innerhalb des Zentrums entwickeln und nutzen
(z. B. Sichtung eingehender Unterlagen, Datentransfer, Registermeldung)

Empfehlung 5: ZSE sollten sich bei entsprechender Spezialisierungan der Teilnahme und dem Ausbau von Deutschen Referenznetzwerken (DRN)
und Europäischen Referenznetzwerken (ERN) beteiligen

Steigerung der Bekanntheit von Seltenen Erkrankungen, ZSE-Strukturen und Zuständigkeiten

Empfehlung 1: ZSE sollten Informationsmaterial bereithalten (z. B. übersichtliche Homepage, Flyer, kompakte Beschreibungen, Hinweise zu Veran-
staltungen am Tag der Seltenen Erkrankungen) und dieses, sofern über entsprechende Verteilermöglich (z. B. der Fachgesellschaf-
ten), an (regionale) Primärversorgende/Fachärzt:innen und relevante Fachverbände weitergeben. Die Materialien sollten enthalten:
a) Informationen zur Struktur des ZSE (wie Anmeldungsprozesse, Kriterien zur Aufnahme von Patient:innen und Beschreibungen zu
Versorgungspfaden im ZSE)
b) Informationen zu den im ZSE versorgten Seltenen Erkrankungen bzw. Erkrankungsgruppen (ggf. mit Hinweisen zu „red flags“)
oder Hinweise auf weitere existierende Informationen (z. B. Plattformen wie se-atlas, Orphanet und ACHSE e.V., Leitlinien)

Empfehlung 2: A-Zentren der ZSE sollten die o.g. Informationen transparent, barrierefrei und leicht auffindbar auf ihrer Website präsentieren. Es
solltenmindestens die folgenden Kerninformationen vorgehalten werden: a) Kontaktdaten von Ansprechpartner:innen, b) Ablauf der
Anmeldung, c) Schwerpunkte und zugehörige B-Zentren, d) Umgang mit unklaren Diagnosen

Empfehlung 3: ZSE sollten regelmäßige, akkreditierte (Online-)Fortbildungen für alle an der medizinischen und psychosozialen Versorgung beteilig-
ten Professionen anbieten, z. B. zu Themen wie ZSE-Strukturen, Erkrankungsgruppen oder „red flags“

Empfehlung 4: Die ZSE sollten eine Vernetzung untereinander fördern, z. B. in Form von regelmäßigen Veranstaltungen für die Lots:innenb
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Tab. 1 (Fortsetzung)
Schnittstellen zwischen ZSE und Patient:innen

Empfehlung 1: ZSE sollten sich zum Ziel setzen, kurze Wartezeiten für Patient:innen zu ermöglichen. Insbesondere Anliegen von Patient:innenmit
einer hohen Dringlichkeit sollten priorisiert und zeitnah versorgt werden

Empfehlung 2: ZSE sollten ausreichende und zuverlässige Kontaktmöglichkeitenund Ansprechpartner:innen bereithalten, um die regelmäßige
(telefonische) Erreichbarkeit (auch in Urlaubs- und Krankheitsfällen) für Patient:innen zu gewährleisten

Empfehlung 3: Patient:innen sollten Informationen zur Verfügung gestellt werden, in denen Zuständigkeiten und Ansprechpartner:innen für die
medizinische Versorgung, psychologische Begleitung und sozialrechtliche Beratung bzgl. ihrer jeweiligen Seltenen Erkrankung auf-
geführt werden (z. B. Hinweise auf Plattformenwie se-atlas, Orphanet, ACHSE e.V. und vorhandene regionale Angebote in Form von
Flyern)

Empfehlung 4: ZSE sollten Patient:innen auf erkrankungsspezifische Patient:innenorganisationenund auf die ACHSE e.V., auch bei unklaren
Seltenen Erkrankungen, hinweisen (z. B. durch die Erwähnung in Arztbriefen). B-Zentren sollten hierzu aktuelle Listenmit Pa-
tient:innenorganisationen zu den versorgten Erkrankungsgruppen führen. A-Zentren sollten eine Zusammenarbeitmit der ACHSE
e.V. pflegen

Empfehlung 5: ZSE sollten Patient:innen eine zeitnahe und verbindliche Rückmeldung zu ihren Anfragen geben (z. B. erfolgte Anmeldung, Bearbei-
tungsstand, nächste Schritte)

Empfehlung 6: ZSE sollten ihre Unterlagen (auch) in patient:innengerechter Sprache zur Verfügung stellen, ggf. unter Nutzung von Angebotenwie
„patientenbriefe.de“

Weiterführende Empfehlungen für das Schnittstellenmanagement

Empfehlung 1: Es sollten Strukturen geschaffen werden, die die Patient:innen bei der Organisation und Koordination der Versorgung bedarfsorien-
tiert und individuell unterstützen (z. B. Lots:innen, Case- und Care-Manager:innen). Die genaue Ausgestaltung und Implementierung
solcher Strukturen solltenwissenschaftlich geprüft werden

Empfehlung 2: Bestehende Informationsstrukturen (z. B. se-atlas) sollten genutzt bzw. ausgebaut werden, um sowohl für Patient:innen als auch für
Versorgende das Auffinden spezialisierterAnsprechpartner:innen zu erleichtern und somit wohnortnahe Versorgung durch stärkere
Vernetzung zu ermöglichen

Empfehlung 3: Eine zentrale und zeitnahe elektronische Erfassung erfolgter Behandlungen zur Informationsweitergabe an (Mit-)Behandelnde und
Patient:innen sollte ermöglicht werden

Empfehlung 4: Bestehende zentrale und niedrigschwellige Informationsportale (wie z. B. se-atlas) zu ZSE-Standorten und Strukturen für Primärver-
sorgende und Betroffene sollten verstetigt und kontinuierlich gepflegt werden

Empfehlung 5: Deutsche Referenznetzwerke (DRN) sollten für alle Seltenen Erkrankungen bzw. Erkrankungsgruppen sowie für unklare Seltene Er-
krankungen geschaffen werden. Bestehende DRN und Europäische Referenznetzwerke (ERN) solltenweiter ausgebautwerden und
ZSE bei entsprechender Spezialisierung zur Teilnahme verpflichtet werden

a Als „red flag“ werden Hinweise, z. B. Symptomkonstellationen, verstanden, die auf eine SE hindeuten
b Lots:innen sind i. d. R. in den ZSE tätig und i. d. R. eine der ersten Ansprechpersonen bei (Verdachts-)Diagnosen bzw. unklaren Diagnosen

cherweise hat dies die Teilnahmebereit-
schaft beeinflusst. Bei der Gewinnung
der Betroffenen für die Befragung nah-
men nur 3 von 6 ausgewählten Best-
Practice-Standorten teil. Die teilneh-
menden Betroffenen waren dabei über-
wiegend einem mittleren und hohen
sozioökonomischen Status zuzuordnen.
Die Befragung der Primärversorgenden
konnte aufgrund von unterschiedlichen
Barrieren (u. a. Datenschutz) nicht wie
geplant umgesetzt werden. Durch die
Freiwilligkeit der Teilnahme an allen
Studienphasen liegt ein Selektionseffekt
vor. Gleichzeitig konnten durch den
Einbezug der Perspektiven der ZSE, der
Patient:innen bzw. Eltern sowie der Pri-
märversorgenden bei der Entwicklung
der Empfehlungen alle Bereiche der
relevanten Schnittstellen adressiert wer-
den. Darüber hinaus ermöglichten die
abschließende Diskussion in einem Ex-

pert:innen-Workshop sowie die schrift-
liche Konsensrunde eine Einschätzung
der Empfehlungen aus unterschiedli-
chen Perspektiven. Der Prozess der
Entwicklung der Empfehlungen wurde
in Anlehnung an ein Konsensverfahren
zur Leitlinienentwicklung durchgeführt,
folgte aber, wie auch im Projektplan vor-
gesehen, einem vereinfachten Vorgehen.

Das Projekt ESE-Best hatmittels einer
Bestandsaufnahme der tatsächlich um-
gesetzten Versorgung vonMenschenmit
Seltenen Erkrankungen die Best-Prac-
tice-Ansätze identifiziert und auf Basis
der erkannten Stärken und Schwächen
des gelebten Schnittstellenmanagements
Empfehlungen entwickelt. Es zeigt sich,
dass sich einige Punkte des Beschlusses
des G-BA [37, 38] in den im Projekt
entwickelten Empfehlungen wiederfin-
den. Dies betrifft beispielsweise struk-
turelle und personelle Anforderungen

(z.B. Anlaufstelle mit fester Sprech-
zeit). Die darüber hinaus formulier-
ten Empfehlungen fokussieren sich auf
die Ausgestaltung der Strukturen, aber
auch auf übergeordnete Aspekte, die für
ein gelungenes Schnittstellenmanage-
ment essenziell sind. Die Empfehlungen
können ZSE und relevante Stakehol-
der unterstützen, die Umsetzung von
Schnittstellen zu planen und die dabei
wichtigen Aspekte im Blick zu haben.
Auf diese Weise kann eine adäquate,
patient:innenzentrierte Versorgung er-
folgen. Ein Teil der Empfehlungen setzt
voraus, dass Primärversorgende vorhan-
dene Informationsstrukturen (z.B. SE-
Atlas, Orphanet) und Organisations-
strukturen (z.B. Zentrenstruktur) ken-
nen. Eine aktuelle Studie zeigt, dass dies
nicht vorausgesetzt werden kann [39].
Vor diesem Hintergrund sind Konzepte
zur Bekanntmachung der Strukturen
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und zur Sensibilisierung der Primär-
versorgenden für Seltene Erkrankungen
eine wichtige Ergänzung.

Fazit

Die Versorgung von Menschen mit Sel-
tenen Erkrankungen erfordert neben
medizinischer Expertise ein gut funk-
tionierendes Schnittstellenmanagement,
um Patient:innen, aber auch Primär-
versorgende und ZSE beim Erkran-
kungsmanagement sowie bei der In-
formationsweitergabe zu entlasten. Als
wichtige Aspekte von Schnittstellen im
Kontext Seltener Erkrankungen wur-
den die Zusammenarbeit zwischen ZSE
und Primärversorgung, Schnittstellen
innerhalb der ZSE und die Schnittstelle
ZSE und Patient:innen, aber auch die
Steigerung der Bekanntheit von SE und
weiterführende Aspekte (z.B. Schaffung
von Koordinierungs- und Informati-
onsstrukturen) identifiziert. Im Rahmen
des Projekts ESE-Best wurden hierzu
Empfehlungen abgeleitet, die die Um-
setzung einer patient:innenzentrierten
Versorgung unterstützen. Es ist dabei
zu bedenken, dass zeitliche und perso-
nelle Ressourcen sowie organisationale
Strukturen die Schnittstellenarbeit im
Einzelfall beeinflussen können. Die Um-
setzungsempfehlungen können an örtli-
che Gegebenheiten adaptiert werden.
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