Rund vier Millionen Menschen in Deutschland leben mit einer der etwa 8.000 seltenen
Erkrankungen. Jede einzelne ist selten, gemeinsam sind sie ein relevantes Versorgungs-
thema. In-vitro-Diagnostik kann diese Erkrankungen sichtbar machen, Diagnosewege

verklirzen und den Zugang zu gezielter Versorgung eréffnen.

In der EU gelten Erkrankungen als selten, wenn
weniger als fiinf von 10.000 Menschen betroffen
sind. Ein Grof3teil dieser Erkrankungen hat einen
genetischen Ursprung und rund 75 Prozent be-
treffen Kinder. Fiir Arztinnen und Arzte ist es
haufig schwierig, eine seltene Erkrankung zu
erkennen. Einige Krankheitshilder sind so aulRer-
gewdhnlich, dass sie den Arzten in ihrer ge-
samten beruflichen Laufbahn mdéglicherweise
nie begegnen. Hinzu kommt, dass viele seltene
Erkrankungen mit unspezifischen Symptomen
beginnen, die auch bei haufigen Krankheiten auf-
treten. Fir die Betroffenen bedeutet das oft eine
jahrelange Suche nach der richtigen Diagnose.
Das ist besonders belastend fiir Familien, wenn
bereits Kinder erkranken.

Eine Diagnose schafft Gewissheit
und eroffnet Perspektiven

Insbesondere genetische Labordiagnostik kann
krankheitsverursachende Verdanderungen im Erb-
gut sichtbar machen und so den Weg zur richti-
gen Diagnose verkiirzen. Fiir die Betroffenen ist
die Diagnose ein Wendepunkt. Endlich wissen
sie, woran sie erkrankt sind. Die jahrelange Un-
sicherheit hat ein Ende und es eréffnen sich neue
Méglichkeiten. Arztinnen und Arzte kénnen den
wahrscheinlichen Krankheitsverlauf besser ein-
schatzen, Behandlungen gezielter auswahlen und
besondere gesundheitliche Risiken friihzeitig be-
riicksichtigen.

Eine gesicherte Diagnose erméglicht zudem den
Zugang zu spezialisierten Zentren, geeigneten
Versorgungsangeboten und gegebenenfalls klini-
schen Studien. Genetische Befunde kénnen auch

Value of Diagnostic Information (VODI) beschreibt den Mehrwert, den die In-vitro-Diagnostik (IVD) fiir Patienten,

VALUE OF DIAGNOSTIC
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friihere Krankheitserkennung, eine effizientere Versorgung und erhebliche Einsparungen fiir das System.

Arzte, das Gesundheitssystem und die Gesellschaft schafft. IVD liefert zeitnahe, prézise und patientenspezi-

fische Informationen, die bis zu 70 Prozent aller klinischen Entscheidungen beeinflussen - und das bei weniger als
zwei Prozent der Gesundheitsausgaben. Damit ermdglicht die Diagnostik bessere Behandlungsergebnisse, eine




fir Familienangehdrige wichtige Informationen
liefern, beispielsweise bei Fragen zur Familien-
planung. Fiir die Betroffenen selbst schafft das
Wissen um ihre Erkrankung eine Grundlage fiir
personliche Entscheidungen, soziale Absicherung
und die weitere Lebensplanung. Noch stehen nicht
flr alle seltenen Erkrankungen spezifische The-
rapien zur Verfiigung. Doch auch ohne Heilungs-
maoglichkeit besitzt eine zutreffende Diagnose
groRen Wert. Und auch wenn Behandlungs-
moglichkeiten bestehen, bedeutet dies nicht
zwangsldufig Heilung. Eine zutreffende Diagnose
besitzt deshalb unabhdngig von einer Heilungs-
moglichkeit groRen Wert. Sie kann unndtige
Untersuchungen und ungeeignete Behandlungs-
versuche vermeiden und erméglicht es, Betreuung
und Therapie gezielt auf das jeweilige Krankheits-
bild abzustimmen.

Seltene Erkrankungen brauchen
besondere Diagnostika

Die Seltenheit der Erkrankungen stellt nicht

nur die medizinische Versorgung vor besondere
Herausforderungen. Das gilt auch fiir die Ent-
wicklung und Bereitstellung der benétigten Diag-

DAFUR SETZT SICH DER VDGH EIN

nostika. Leiden nur wenige Menschen an einer be-
stimmten Krankheit, werden entsprechend wenige
Tests bendétigt. Diesem geringen Bedarf stehen
haufig erhebliche Aufwendungen fiir Entwicklung,
Leistungsbewertung und Zulassung gegeniiber.
Solche Diagnostika werden als Orphan-1VD be-
zeichnet. Fiir sie sind besondere regulatorische Ver-
fahren von Bedeutung, die den kleinen Patienten-
gruppen Rechnung tragen, ohne Abstriche bei
Sicherheit und Qualitdt zu machen. Die Europai-
sche Kommission hat im Rahmen der laufenden
Uberarbeitung der européischen IVD-Verord-

nung spezielle Regelungen fiir Orphan-1VD vor-
geschlagen. Dazu gehéren die Begutachtung durch
Expertengremien, vorrangige Bewertungsverfahren
und Mdoglichkeiten, bestimmte bereits verflighare
Diagnostika weiterhin auf dem Markt zu halten.

Fazit

Damit schlielt sich der Kreis: So selten einzelne
Erkrankungen sind, so unverzichtbar ist die dafiir
benétigte Labordiagnostik. lhr Wert bemisst
sich nicht an der Zahl der durchgefiihrten Tests,
sondern an den Informationen, die sie fur die
Versorgung der betroffenen Menschen liefert.

> Mehr Aufmerksamkeit fiir Menschen mit Seltenen Erkrankungen
Der VDGH engagiert sich mit seinen Mitgliedsunternehmen im Nationa-
len Aktionsbiindnis fiir Menschen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE).

- Diagnostische Information anerkennen
Auch bei nicht heilbaren Erkrankungen schafft eine gesicherte Diagnose
Gewissheit, kann Fehlversorgung vermeiden und Versorgung gezielter

steuern.
- Orphan-IVD verfiigbar halten

Der europdische Rechtsrahmen muss kleinen Patientenkohorten Rechnung
tragen und einen verhaltnismaligen Zugang fiir Orphan-1VD sichern.

- Genommedizin verankern

und Forschung nutzbar sein.

Das Modellvorhaben Genomsequenzierung nach § 64e SGB V sollte aus-
geweitet und verstetigt werden. Genomische, klinische und Labordaten
sollten nach einheitlichen Standards datenschutzkonform fiir Versorgung

SELTENE ERKRANKUNGEN - VALUE OF DIAGNOSTIC INFORMATION




