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Nationaler Aktionsplan Seltene Erkrankungen: VDGH begriif3t Abschlussbericht

Berlin - Nach drei Jahren gemeinsamer Arbeit stellten heute das Bundesministerium fiir
Gesundheit, das Bundesministerium fiir Bildung und Forschung sowie Vertreter der
ACHSE e.V. den Abschlussbericht des Nationalen Aktionsplanes fiir Menschen mit
seltenen Erkrankungen vor. Der Verband der Diagnostica-Industrie (VDGH) ist Partner
des Nationalen Aktionsbilindnisses (NAMSE) und hat an der Ausgestaltung des
Aktionsplanes mitgewirkt, der jetzt im Kabinett beraten wurde. Der Verband unterstiitzt
die Erforschung von Seltenen Erkrankungen, von denen in Deutschland rund vier
Millionen Menschen betroffen sind.

»Wir freuen uns, dass wichtige Anliegen des VDGH in dem Abschlussbericht aufgegriffen
wurden®, sagte dazu VDGH-Vorstandsvorsitzender Matthias Borst, ,,denn viele
Handlungsempfehlungen zielen darauf ab, eine schnelle und prazise Diagnosestellung zu
fordern. Die Betroffenen haben Anspruch auf eine zeitnahe Erkenntnis, die ihnen eine
zermirbende Odyssee von Arzt zu Arzt erspart und schneller Hilfe gibt.”

Neben Mafinahmen, die behandelnden Arzten eine friihzeitige Verdachtsdiagnose
erleichtern helfen sollen, sieht der Abschlussbericht auch den gezielten Einsatz
moderner molekulardiagnostischer Methoden vor. ,Seltene Erkrankungen sind fast
immer genetisch bedingt. Diagnostika-Unternehmen und die Life Science Research-
Branche entwickeln und liefern die notigen Technologien, die eine schnelle
Identifizierung ermdglichen®, erklarte Borst. ,Wir freuen uns daher, dass im
Abschlussbericht deutlich wird, dass bisher genutzte Sequenzierungstechniken fiir
diesen Zweck nicht effizient genug sind und neue Methoden wie das Next Generation
Sequencing (NGS) fiir die Diagnostik Seltener Erkrankungen identifiziert wurden®,
betonte Borst. ,Wir erhoffen uns davon, dass Innovationen an Stellenwert und auch an
Wertschiatzung gewinnen. Insbesondere vor dem Hintergrund, dass zum 1. Oktober 2013
die humangenetischen Gebiihrenpositionen im Einheitlichen Bewertungsmaf3stab
abgesenkt und die NGS-Technik vorerst nicht umfassend beriicksichtigt wurde“, so Borst.

Politisches Ziel ist es, bis zum Jahr 2020 die Ursachen der meisten Seltenen
Erkrankungen zu identifizieren.
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