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ZUSAMMENFASSUNG

LSeltene Knochenerkrankungen® ist ein Sammelbegriff fiir
Erkrankungen des Knochenstoffwechsels, der Knochenminera-
lisierung sowie spezielle dysplastische Erkrankungen. An der
Behandlung von betroffenen Patientinnen und Patienten sind
haufig eine Vielzahl unterschiedlicher Fachdisziplinen wie Endo-
krinologie, Nephrologie, Orthopddie/Unfallchirurgie, Rheumato-
logie, Radiologie, Kardiologie, Neurologie, Innere Medizin,
Padiatrie und klinische Genetik beteiligt. Vor diesem Hinter-
grund ist die lokale Organisation und Steuerung der Versorgung
von zentraler Bedeutung. Ziel der durchgefiihrten und hier vor-
gestellten Umfrage war es, die Angebote, Organisation und vor-
handene Expertise an Universitatskliniken im Zusammenhang
mit seltenen Knochenerkrankungen zu identifizieren und zu cha-
rakterisieren. 2018 wurden alle bekannten 32 Zentren fir sel-
tene Erkrankungen (ZSE) an deutschen Universitatskliniken
angeschrieben. Insgesamt nahmen 15 Zentren an der Umfrage
teil, die Riicklaufquote betrug somit 46,88 %. Es zeigen sich
grolRe Unterschiede in Bezug auf das Ausriistungsniveau und die
Diagnosemaglichkeiten, die fir die Behandlung von seltenen
Knochenerkrankungen erforderlich sind. In den meisten Zentren
sind Verfahren zur Férderung der Gesundheitskompetenz der
Patientinnen und Patienten implementiert. Nur wenige Zentren
sind an Forschungsaktivititen zu seltenen Knochenerkrankun-
gen beteiligt und bieten strukturierte Programme zur Ausbil-
dung und zum Austausch von Fachwissen im Zusammenhang
mit seltenen Knochenerkrankungen an.

Die Ergebnisse dieser Umfrage kénnen genutzt werden, um
konkrete Aktivitdten zur Verbesserung der Gesundheitsver-
sorgung flr Patientinnen und Patienten mit seltenen Kno-
chenerkrankungen in Deutschland zu initiieren.



ABSTRACT

Medical care for patients with Rare Bone and Mineral condi-
tions (RBMC) require lifelong, multidisciplinary efforts inclu-
subspecialties endocrinology,
nephrology, orthopaedics, rheumatology, radiology, cardio-

ding different such as
logy, neurology, internal medicine, paediatrics and clinical
genetics. National networking and local organization and
management of care in RBMC is of central importance and
was assessed by means of a national survey. The aim of the
study was to identify and characterize the services, organisa-
tion and existing expertise concerning RBMC at University
Hospitals in Germany. All 32 Centers for Rare Diseases (ZSE)

at German University Hospitals were contacted with a ques-
tionnaire in 2018. Of those, 15 centers took part in the sur-
vey, resulting in a response rate of 47 %. The responses
revealed differences most pronounced in the level of equip-
ment and diagnostic capabilities. While most centers had
implemented tools for patient empowerment, only few cen-
ters were involved in research activities in RBMC or offered
structured training programs for physicians and medical
students.

The results of the survey can be helpful to initiate concrete
action plans to improve healthcare for patients with RBMC in
Germany.

Einleitung

In der Europdischen Union wird eine seltene Krankheit als Erkran-
kung mit einer Prévalenz von kleiner als 5/10000 Patientinnen
und Patienten definiert [1]. Da es jedoch eine groRe Anzahl an
seltenen Erkrankungen gibt, ist die Gesamtanzahl der Patientin-
nen und Patienten hoch und stellt eine groBe Herausforderung
fir das Gesundheitssystem dar. Aktuelle Schitzungen gehen von
5000-8000 seltenen Erkrankungen in Deutschland aus [2]. Hier-
von sind in Deutschland schdtzungsweise vier Millionen Men-
schen betroffen [3].

Die Diagnosestellung und Therapie von seltenen Erkrankungen
ist haufig schwierig und fiir betroffene Patientinnen und Patienten
oft mit einer langen Odyssee verbunden. Mit > 80 % sind seltene
Erkrankungen zudem (iberwiegend genetisch bedingt oder mitbe-
dingt, manifestieren sich frith und sind in der Regel nicht heilbar.
Die Seltenheit der einzelnen Erkrankungen, das fehlende Experten-
wissen, fehlende kausale Therapiemdoglichkeiten und erschwerte
Forschungsbedingungen haben im Jahr 2010 zur Griindung des
Nationalen Aktionsbiindnisses fiir Menschen mit seltenen Erkran-
kungen (NAMSE) gefiihrt [4]. NAMSE hat sich zum Ziel gesetzt, in
Deutschland die Versorgungssituation fiir seltene Erkrankungen zu
verbessern. Mit NAMSE erfolgten eine Biindelung der Initiativen im
Bereich seltener Erkrankungen und die Entwicklung des nationalen
Aktionsplans fir Menschen mit seltenen Erkrankungen [5]. Ein zen-
traler Pfeiler der Aktivitdten war die Bildung und Vernetzung von
Zentren zur sektoreniibergreifenden Versorgung. Inzwischen
haben sich insgesamt 32 sogenannte ,Zentren fiir Seltene Erkran-
kungen® (ZSE) an Universitatskliniken in Deutschland gegriindet,
was zu einer deutlichen Verbesserung der Versorgungssituation
gefiihrt hat. Betroffene Patientinnen und Patienten, bei denen der
Verdacht auf eine seltene Erkrankung vorliegt oder eine solche dia-
gnostiziert wird, haben in den Zentren eine regionale Anlaufstelle
fir weitere intradisziplindre Diagnostik und Beratung und damit
auch Zugang zu den aktuell verfiigbaren Therapiemdglichkeiten.

Der Begriff ,Seltene Knochenerkrankungen“ beinhaltet
unterschiedliche Erkrankungen, die zu einer Beeintrachtigung z.
B. von Knochenform, -struktur, -qualitdt, -quantitdt und/oder
-elastizitdt fihren. Hierzu gehoren Erkrankungen des Calcium-
und Phosphatstoffwechsels, spezifische Stérungen der Osteo-
blasten- oder Osteoklastenfunktion, dysplastische Erkrankun-
gen, die zu Korperformveranderungen fiihren und Stérungen
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der Mineralisation [6]. Ein GroRteil der Seltenen Knochenerkran-
kungen sind genetisch bedingt und treten bereits im Kindes-
und Jugendalter durch Frakturen, Stérungen des Langenwachs-
tums oder Deformitaten in Erscheinung. In den letzten Jahren
haben sich bedeutende Fortschritte in der Diagnostik und The-
rapie von Seltenen Knochenerkrankungen ergeben. Erkrankun-
gen wie die Osteogensis Imperfecta (Ol) und die
Hypophosphatasie (HPP) konnen anhand von Laboruntersu-
chungen sowie genetischen Tests sicher diagnostiziert werden
[7, 8]. Bei der Hypophosphatasie, bei der ein Gendefekt in der
alkalischen Phosphatase vorliegt, steht seit 2015 eine Enzymer-
satztherapie fiir schwer betroffene Patientinnen und Patienten
mit Beginn der Erkrankung im Kindes- und Jugendalter zur Ver-
figung [9]. Voraussetzung fiir eine zielgerichtete Diagnostik
und Therapie Seltener Knochenerkrankungen ist eine ausrei-
chende Expertise in einem Zentrum, welches eine interdiszipli-
ndre Therapie Uber die Lebensspanne der Patientinnen und
Patienten ermdglicht. Diese Zentren sind als Fachzentren (sog.
Typ-B-Zentren) den universitaren Zentren fiir Seltene Erkran-
kungen (ZSE) zugeordnet.

Ziel dieser Umfrage war es, den aktuellen Versorgungsstand
von Patientinnen und Patienten mit Seltenen Knochenerkrankun-
gen in den universitdren ZSE zu erfassen und Mdglichkeiten der
Verbesserung aufzuzeigen.

Methoden

Ein Fragebogen mit dem Briefkopf der deutschen Gesellschaft fiir
Osteologie (DGO) mit Fragen zu Basisinformationen (Institution,
Fachrichtung, Anzahl an behandelten Patientinnen und Patienten,
Anteil an Minderjdhrigen) sowie speziellen Fragen zur Patientene-
dukation, Organisation und Patientenmanagement, Lehrausbil-
dung, zum Austausch von Informationen, zu Datenbanken,
epidemiologischen Studien, Qualitdtssicherung und Patientensi-
cherheit sowie Forschung wurde an alle 32 gelisteten universitaren
Zentren fir Seltene Erkrankungen verschickt [10] (»Abb. 1). Als
Kontaktadresse wurde die angegebene Anschrift des Zentrums auf
der Homepage verwendet. Die Umfrage bestand insgesamt aus 52
Fragen. Die Teilnehmer wurden zudem um eigene Anmerkungen
und Kommentare gebeten. Die Antworten erfolgten anonymisiert
und mit Riickversand durch einen beigefligten frankierten
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> Abb. 1 Regionale Verteilung der Zentren fiir Seltene Erkrankun-
gen in Deutschland. Quelle: UKE Foto-/Grafikabteilung.

> Fig. 1 Regional distribution of centres for rare diseases in Ger-
many. Source: UKE Foto-/Grafikabteilung.

Briefumschlag. Die Ergebnisse wurden als Summe der positiven
Antworten fiir jedes Level (vollstandig umgesetzt, teilweise umge-
setzt, nicht umgesetzt) ausgewertet.

Ergebnisse

Der Fragebogen wurde an alle 32 ZSE (»Abb. 1) in Deutschland
verschickt. Insgesamt betrug die Riicklaufquote 46,88 % (15/32).
47 % der Befragten gaben hierbei an, Facharzt fiir Innere Medizin
zu sein, gefolgt von Pddiatrie und Orthopadie/Unfallchirurgie
(»Abb. 2A). Bei der Anzahl an jdhrlich behandelten Patientinnen
und Patienten bestanden groRe Unterschiede. Hier gaben 33 %
der Befragten an, 10-25 Patientinnen und Patienten mit Seltenen
Knochenerkrankungen jahrlich zu behandeln, wéhrend jeweils
20% 50-100 und 100-500 Patientinnen und Patienten im Jahr
sehen (»Abb. 2B). Der Anteil an Kindern und Jugendlichen lag
bei der Hélfte der Riickmeldungen (50 %) bei 0-10 % der Patien-
tinnen und Patienten, bei weiteren 20% bei 75-100% (> Abb.
2C). Eine PubMed-gelistete Publikation zu Patientinnen und Pati-
enten mit Seltenen Knochenerkrankungen in den letzten Jahren
gaben 53 % der 15 Zentren an, wobei es groRBe Unterschiede in
der Anzahl der Publikationen gab (> Abb. 2D).

Wahrend die Mehrzahl der 15 Zentren einen Anteil von 0-
10 % an dysplastischen Erkrankungen in ihrem Kollektiv angaben,
werden deutlich mehr Betroffene mit Erkrankungen des Calcium-

und Phosphatstoffwechsels sowie mit Erkrankungen der
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=0-10% =10-25%

=25-50% 50-75%

= 75-100 %

» Abb. 2 Klinische Charakteristiken der Expertise fiir Seltene Kno-
chenerkrankungen mit Verteilung der (A) Fachrichtung, (B) Anzahl
an Patientinnen und Patienten, (C) Anteil an Kinder und Jugendli-
chen und (D) Publikationen zu Seltenen Knochenerkrankungen in
den letzten 5 Jahren. Verteilung in Prozent der 15 Zentren mit
Rickantwort dargestellt.

» Fig. 2 Clinical characteristics of expertise in rare bone diseases
with distribution of (A) specialty, (B) number of patients, (C) pro-
portion of children and adolescents, and (D) publications on rare
bone diseases in the last 5 years. Distribution are shown as percen-
tages of the centers with a response.

Knochenstruktur behandelt (»Abb. 3A-C). Die am haufigsten
behandelten Erkrankungen (hierfiir wurde im Fragebogen um
jeweils 5 Angaben gebeten) wurden in absteigender Reihenfolge
Osteogenesis imperfecta, Fibrodysplasia ossificans progressiva,
Hypophosphatasie, Morbus Paget, primarer Hyperparathyreoidis-
mus, X-chromosomale Hypophosphatidmie, Chondroplasie, onko-
gene Osteomalazie, renale Osteopathie, Osteopetrose und
chronisch rekurrierende multifokale Osteomyelitis (CRMO)
genannt (»Abb. 3D).

Bei den Antworten zur Implementierung von Patienteneduka-
tion gaben die Mehrzahl der 15 Zentren an, dass transparente
Behandlungsrichtlinien umgesetzt und nationale und europdische
Standards zum Umgang mit Patientenrechten und Datenschutz
beachtet werden. Eine Aufklarung von Patientinnen und Patien-
ten (ber die eigene Erkrankung mittels Flyer und Broschiiren ist
nur teilweise etabliert (> Abb. 4A).

Beziiglich der Organisationstruktur der Patientenversorgung
gaben alle 15 Zentren an, in unmittelbarer Ndhe Zugang zu einer
Intensivstation, Notaufnahme und zu Operationsmdglichkeiten
zu haben. Von allen Zentren wurde die Maoglichkeit zu
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» Abb. 3 Klinische Charakteristiken der Expertise fiir Seltene Kno-
chenerkrankungen mit Verteilung des (A) Anteils an dysplastischen
Skeletterkrankungen, des (B) Anteils an Erkrankungen des Calcium-
und Phosphatstoffwechsel, des (C) Anteils an Erkrankungen der
Knochenstruktur und (D) am haufigsten behandelten Erkrankun-
gen. Verteilung in Prozent der 15 Zentren mit Riickantwort
dargestellt.

> Fig. 3 Clinical characteristics of expertise in rare bone diseases
with distribution of (A) proportion of dysplastic skeletal diseases,
(B) proportion of calcium and phosphate metabolism diseases, (C)
proportion of bone structure diseases and (D) most frequently
treated diseases. Distribution are shown as percentages of the cen-
ters with a response.

Laboruntersuchungen mit Parametern des Knochenstoffwechsels
sowie zu humangenetischen Untersuchungen angegeben.

Ein Entlassungsmanagement ist bei ca. 50% der Befragten
etabliert. Eine standardisierte Erfassung des Schmerzniveaus wird
bei 80 % teilweise oder vollstandig durchgefihrt, eine Quantifizie-
rung der Einschrankung im Alltag (SF-36) teilweise bei 70 % der
Befragten (> Abb. 4B).

Bei Fragen zur Lehrausbildung zeigte sich, dass 10 von 15 Zen-
tren regelmaRig an Fortbildungen zur Behandlung von Seltenen
Knochenerkrankungen teilnehmen und 9 von 15 Zentren auch
Fortbildungen veranstalten (> Abb. 5A). 10 der 15 Zentren gaben
an, im Rahmen der akademischen Ausbildung Lehrveranstaltun-
gen zu Seltenen Knochenerkrankungen durchzuftihren.

Eine standardisierte Verwendung des ICD-10-Systems ist in
der Behandlung der Patientinnen und Patienten in 90 % der Zen-
tren implementiert, und bei 80 % erfolgt ein regelmaRiger Aus-
tausch mit anderen Zentren zur Behandlung von Patientinnen

und Patienten mit Seltenen Erkrankungen. Bei (iber 50 % der Zen-
tren werden vollstdndig elektronische Medien wie Patientemsoft-
ware und Telemedizin eingesetzt (> Abb. 5B).

Wahrend sich nur 6 von 10 Zentren an EU-weiten Kollabora-
tionen wie EU-Datenbanken beteiligen, wird in 12 Zentren teil-
weise oder vollstindig eine lokale Datenbank verwendet. 9
Zentren nehmen an einer nationalen Registerstudie teil
(> Abb. 6A).

In Angaben zur Evaluation von Patientenzufriedenheit und
Qualitdtssicherung gaben fast 50 % der Zentren an, dass regelma-
Rig eine Evaluation der Produktivitat des Zentrums durchgefiihrt
wird, aber nur 2 Zentren gaben an, die Effektivitdt und die Quali-
tdt von Patientenschulungen zu evaluieren. Eine teilweise oder
vollstdndige Implementation zur Erfassung der Patientenzufrie-
denheit wurde von 60 % der Zentren angegeben (> Abb. 6B).

Ein GroRteil der befragten Zentren gab an, dass grundsatzlich
Forschungsaktivititen am Zentrum durchgefiihrt werden und
hierzu Zugang besteht, allerdings gaben ca. 50% an, keine klini-
sche oder Grundlagenforschung zu Seltenen Knochenerkrankun-
gen durchzufiihren (»Abb. 7). Somit lag die Angabe einer
PubMed-gelisteten Publikation innerhalb der letzten 5 Jahre bei
ca. 50 %. Eine Einbindung in EU-weite oder nationale Forschungs-
kollaboration besteht bei ca. 25 % der Zentren.

Diskussion

Die Ergebnisse dieser Studie sollen die Starken und Schwéchen in
der Versorgung von Patientinnen und Patienten mit Seltenen
Knochenerkrankungen in Deutschland charakterisieren. Hierfiir
wurden bewusst einige Limitationen in Kauf genommen. Da das
nationale Aktionsbiindnis fiir Menschen mit Seltenen Erkrankun-
gen (NAMSE) zur Griindung von 32 Zentren fiir Seltenen Erkran-
kungen an deutschen Universitatskliniken gefiihrt hat [4, 5],
waren diese Zentren Anlaufstelle der durchgefiihrten Untersu-
chung. Die Etablierung von Zentren stellt einen wichtigen Schritt
in der Verbesserung der Versorgungssituation fiir Patientinnen
und Patienten mit seltenen Erkrankungen dar. Besonders die
diagnostischen Mdglichkeiten und interdisziplinaren Therapieop-
tionen tibersteigen bei weitem die Moglichkeiten in der ambulan-
ten Versorgung. Dennoch muss bei der Interpretation der
dargestellten Ergebnisse berticksichtigt werden, dass auch auBer-
halb der universitdren Zentren fiir Seltene Erkrankungen an eini-
gen Standorten eine exzellente medizinische Expertise fir
Patientinnen und Patienten mit Seltenen Knochenerkrankungen
zur Verfligung steht, welche in dieser Untersuchung nicht abge-
bildet ist. Eine weitere Limitation stellt die Riicklduferquote von
nur 47 % (15 Zentren von 32 Zentren) dar. Es bleibt daher unklar,
ob in den 17 Zentren ohne Riickantwort keine Expertise bzw.
Struktur fiir Patientinnen und Patienten mit Seltenen Knochener-
krankungen vorhanden ist oder ob diese im gleichen MaRe oder
sogar besser dargestellt ist als in den Zentren mit Riickantwort.
Anhand der vorliegenden Ergebnisse ldsst sich feststellen,
dass nur eine kleine Anzahl an Zentren mehr als 100 Patientinnen
und Patienten mit Seltenen Knochenerkrankungen behandelt.
Der GroRteil der Zentren behandelt ca. 10-25 Patientinnen und
Patienten im Jahr. Dies ldsst die Schlussfolgerung zu, dass aktuell
nur ein kleiner Anteil der Betroffenen mit einer Seltenen
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A Patientenedukation

Setzen Sie in Ihrem Zentrum transparente Behandlungsrichtlinien
um (Aufzeigen von Behandlungsalternativen, Studienergebnisse,
Qualitatsstandards)?

Stellen Sie sicher, dass eine informierte Zustimmung (informed
consent) der Patient*innen zur Behandlung gegeben wird?

Werden nationale und europdische Standards des Umgangs mit
Patientenrechten und Datenschutz umgesetzt?

Gibt es in Ihrem Zentrum einen geregelten Mechanismus der
Erfassung von Patientenerfahrungen (Feedback-Bogen etc.)?

Sind in Ihrem Zentrum MaRnahmen ergriffen worden, um die
Aufklarung von Patient*innen tGber die eigene Erkrankung zu
unterstutzen (Flyer, Broschuren, etc.)?

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

H Nicht umgesetzt  E Teilweise umgesetzt M Vollstandig umgesetzt

B Patientenorganisation

Besteht die Moglichkeit auf einfache Weise auf andere
Betriebsmittel oder Hilfsquellen zuriickzugreifen?

Gibt es in lhrem Zentrum ein strukturiertes Programm mit einen
Koordinator und einer Unternehmensfiihrung, um Tatigkeiten
und Berichte zu koordinieren?

Findet bei Ihnen eine standardisierte Erfassung der
Einschréankungen von Patient*innen im Alltag (z.B. SF-36) statt?
(nur fir erwachsene Patientlnnen)

Findet bei Ihnen eine standardisierte Erfassung des
Schmerzniveaus (z.B. VAS, Brief Pain Inventory) von
Patient*innen statt?

Besteht ein Programm zur regelmaRigen Anbindung der
Patient*innen nach Entlassung?

Stehen bei lhnen im Zentrum folgende Versorgungseinheiten zur
Verfuigung: OP, Intensivstation, Notaufnahme, Humangenetik?

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

W Nicht umgesetzt  E Teilweise umgesetzt M Vollstandig umgesetzt

> Abb. 4 Prozentuale Verteilung fiir spezifische Fragen zur (A) Patientenedukation und (B) Patientenorganisation. Verteilung in Prozent der 15
Zentren mit Riickantwort, dargestellt mit blau = nicht umgesetzt, grau = teilweise umgesetzt und orange = vollstandig umgesetzt.

> Fig. 4 Percentage distribution for specific questions on (A) patient education and (B) patient organization. Distribution are shown in percent of
the 15 centers with responses with; blue = not implemented, gray = partially implemented and orange = fully implemented.
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A

Lehrausbildung

Nehmen Sie regelmaRig an Fortbildungen zur Behandlung von
seltenen Knochenerkrankungen teil?

Veranstalten Sie Fortbildungen zur Behandlung von seltenen
Knochenerkrankungen auBerhalb Ihres Zentrums?

Finden bei lhnen im Zentrum Fortbildungen zur Behandlung von
seltenen Knochenerkrankungen statt?

Findet bei lhnen im Zentrum eine akademische Ausbildung zur
Behandlung von Patient*innen mit seltenen
Knochenerkrankungen statt?

0%

B Nicht umgesetzt

Werden bei Ihnen standardisierte Codiersysteme (ICD-10)
verwendet?

Werden bei lhnen im Zentrum regelmaRig elektronische Systeme
eingesetzt (Patientensoftware, Telemedizin, etc.)

Gibt es standardisierte Prozeduren, um einen sicheren Austausch
von medizinischen Daten zu erlauben?

Besteht die Moglichkeit eines regelmaligen Austausches mit
anderen Zentren zur Behandlung von seltenen
Knochenerkrankungen?

0%

B Nicht umgesetzt

H Teilweise umgesetzt

M Teilweise umgesetzt

10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

B Vollstdndig umgesetzt

Austausch von Informationen

10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

B Vollstandig umgesetzt

> Abb. 5 Prozentuale Verteilung fiir spezifische Fragen zur (A) Lehrausbildung und (B) Austausch von Informationen. Verteilung in Prozent der 15

Zentren mit Riickantwort, dargestellt mit blau = nicht umgesetzt, grau

= teilweise umgesetzt und orange = vollstandig umgesetzt.

»Fig. 5 Percentage distribution for specific questions on (A) apprenticeship training and (B) exchange of information. Distribution are shown in
percent of the 15 centers with responses with; blue = not implemented, gray = partially implemented and orange = fully implemented.

Knochenerkrankung in Deutschland in einem Zentrum fir Sel-
tene Knochenerkrankungen behandelt wird. Der Vorteil der Biin-
delung von Erkrankungen an Zentren mit spezifischer Expertise
liegt vor allem in der schnelleren Diagnose und friihzeitigen The-
rapieeinleitung. Um die verfligbaren Zentren fiir eine groRere
Anzahl von Betroffenen sichtbar zu machen, wére eine starkere
Bekanntmachung der Moglichkeiten der universitdren Zentren
fir den ambulanten Bereich ein sinnvoller Ansatz. Die Zunahme
der Zahl von Betroffenen an den Zentren wiirde dann die Ent-
wicklung der hochspezialisierten Zentren an den Universitatsklini-
ken weiter unterstiitzen.

Die Wichtigkeit der friihzeitigen Diagnose und fachgerechten
Therapie hat sich in den letzten Jahren durch die Etablierung
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neuer Therapieoptionen fir einige Seltene Knochenerkrankungen
noch erhoéht. So steht fir schwer betroffene Patientinnen und
Patienten mit einer im Kindes- und Jugendalter diagnostizierten
Hypophosphatasie eine hochwirksame Enzymersatztherapie zur
Verfiigung [7], eine Osteogensis imperfecta kann mit intraveno-
sen Bisphosphonaten behandelt werden [11], ein FGF-23-Antikor-
per kann zur Therapie der X-chromosomalen Hypophosphatdmie
im Kindesalter eingesetzt werden [12], und Betroffene mit Hypo-
parathyreoidismus, die unter konventioneller Therapie nicht aus-
reichend gut eingestellt sind, kénnen mit rekombinantem PTH
1-84 behandelt werden [13]. Es macht Sinn, dass diese Thera-
pien und das Therapiemonitoring durch mit dem Krankheitsbild
und der Behandlung erfahrene Expertinnen und Experten
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Findet eine regelmaRige Evaluation der Produktivitat des
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Gibt es einen Plan zur standardisierten Erfassung der Effektivitat
und Qualitat von Patientenschulungen?

Gibt es bei Ihnen im Zentrum ein standardisiertes Management
(z.B. Feedback-Bogen) zur Erfassung der Patientenzufriedenheit?

M Nicht umgesetzt

10%

M Teilweise umgesetzt

20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

M Vollstandig umgesetzt

Patientenzufriedenheit

0%

M Teilweise umgesetzt

10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

M Vollstandig umgesetzt

> Abb. 6 Prozentuale Verteilung fiir spezifische Fragen zur (A) Datenbanken und (B) Patientenzufriedenheit. Verteilung in Prozent der 15 Zentren
mit Riickantwort, dargestellt mit blau = nicht umgesetzt, grau = teilweise umgesetzt und orange = vollstandig umgesetzt.

> Fig. 6 Percentage distribution for specific questions on (A) databases and (B) patient satisfaction. Distribution are shown in percent of the 15
centers with responses with; blue = not implemented, gray = partially implemented and orange = completely implemented.

durchgefiihrt werden. Auch hier kommt den Zentren fiir Seltene
Knochenerkrankungen eine entscheidende Rolle zu.

Die Umfrage offenbart auch deutlichen Aufholbedarf im
Bereich der Forschungssituation zu Seltenen Knochenerkrankun-
gen. Moglicherweise aufgrund der universitdren Anbindung sind
zwar alle Zentren in Forschungsaktivititen eingebunden, aller-
dings fiihren nur ca. die Halfte der sich an der Umfrage beteilig-
ten  Zentren  eigenstindig  Forschung zu  Seltenen
Knochenerkrankungen durch. Auch sind an nationalen oder
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internationalen Datenbanken nur eine geringe Anzahl an Zentren
beteiligt.

Diese Auswertung spiegelt die aktuellen Schwierigkeiten in
der Forschung zu Seltenen Erkrankungen im Bereich des Kno-
chens wider. Die Ursachen sind sicher vielschichtig, aber u.a. ist
hier eine deutlich hohere finanzielle Unterstiitzung von For-
schungsprojekten vonnéten, um fiir Betroffene in der Zukunft
eine verbesserte Diagnostik und kausale Therapie anbieten zu
kénnen.
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> Abb. 7 Prozentuale Verteilung fiir spezifische Fragen zu Forschungsaktivitaten. Verteilung in Prozent der 15 Zentren mit Riickantwort, dargestellt
mit blau = nicht umgesetzt, grau = teilweise umgesetzt und orange = vollstandig umgesetzt.

> Fig. 7 Percentage distribution for specific questions on research activities. Distribution are shown in percent of the 15 centers with responses
with; blue = not implemented, gray = partially implemented and orange = completely implemented.

Schlussfolgerung

Diese Umfrage zeigt groRe Unterschiede in der Versorgungsstruk-
tur von Patientinnen und Patienten mit Seltenen Knochenerkran-
kungen an deutschen Universittskliniken. Auch wenn durch die
Bildung von Zentren im Rahmen des nationalen Aktionsplans fir
Menschen mit Seltenen Erkrankungen ein wichtiger Schritt zur Ver-
besserung der Diagnose- und Therapiemdoglichkeiten getan wurde,
besteht weiterhin insbesondere ein Mangel an der Koordination
und Organisation einer interdisziplindren Behandlung. Der Anteil an
unterschiedlichen Fachdisziplinen in der Behandlung von Patientin-
nen und Patienten mit Seltenen Knochenerkrankungen ist divers
und beinhaltet Expertise von Orthopddie, Innerer Medizin, Padiatrie
und Naturwissenschaften. Die Vorteile einer interdisziplindren
Behandlung von Patientinnen und Patienten mit Seltenen Erkran-
kungen ist gut beschrieben, allgemein anerkannt und entscheiden-
der Teil des européischen Versorgungsplans [14-16]. Den Zentren
kommt hierbei die wichtige Rolle zu, alle beteiligten Disziplinen zu
koordinieren, um die bestmdgliche Therapie fiir die Patientinnen
und Patienten zu erreichen. Deutliches Verbesserungspotenzial
besteht allerdings auch an den bestehenden Zentren, da nur 2
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Zentren bisher ein durchgehend strukturiertes Programm mit
einem Koordinator vorhalten. Bei der Halfte der Zentren besteht
zumindest eine teilweise Umsetzung. Die Etablierung von zentralen
Koordinatoren/Spezialisten, z.B. in Form von Professuren fiir Seltene
Erkrankungen, konnte helfen, die Aufgaben fiir die Zukunft besser
zu l6sen. Die Koordination von Diagnostik und der teilweise sehr
aufwendigen und teuren Therapie von Patientinnen und Patienten
mit Seltenen Knochenerkrankungen ist eine zentrale Herausforde-
rung fiir die Zukunft. Uber die bessere Sichtbarkeit vorhandener
Zentren fiir Seltene Knochenerkrankungen und eine zunehmende
Kooperation und Spezialisierung kann auch eine entscheidende Ver-
besserung in der Forschung beziiglich der Seltenen Knochenerkran-
kungen erwartet werden.
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