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1. Zusammenfassung

Hintergrund: Menschen, die mit dem Verdacht auf eine Seltene Erkrankung (SE) an einem Typ
A-Zentrum fir Seltene Erkrankungen (ZSE) zur Abklarung und Diagnosefindung vorgestellt
werden, haben oft komplexe Beschwerdebilder und zumeist schon eine diagnostische Odys-
see hinter sich. Unsere Erfahrungen hatten gezeigt, dass bei vielen der sich vorstellenden
Menschen psychische (Begleit-)Erkrankungen bestehen. Die damit verbundenen Symptome
kénnen die Symptome einer SE verschleiern und so eine Diagnose und Behandlung erschwe-
ren bzw. verzogern. Umgekehrt kdnnen auch somatische, nicht-SE in Kombination mit einer
psychischen Storung oder auch eine psychiatrische Erkrankung alleine aufgrund ungewaohnli-
cher Symptome an eine SE denken lassen. Die primare Hypothese des Projekt ZSE-DUO war,
dass eine gemeinsame Patientenbetreuung durch einen somatischen Facharzt, z. B. fiir Innere
Medizin oder Neurologie, und einen Facharzt fiir Psychiatrie und Psychotherapie oder fiir Psy-
chosomatische Medizin und Psychotherapie haufiger zu einer Diagnosestellung fihrt, welche
den Symptomkomplex erklart, als die regulare Versorgung durch einen somatischen Facharzt
allein. Die sekundéaren Ziele der Studie waren die Beschleunigung der Diagnosestellung, Stei-
gerung der Uberleitungen in die Regelversorgung (RV) nach Diagnosestellung, die verbesserte
Kosteneffektivitit, Patienten- und Arztezufriedenheit mit der Neuen Versorgungsform (NVF)
und die Prifung, ob Screeningfragen im klinischen Alltag zur Priorisierung diagnostischer psy-
chiatrischer bzw. psychosomatischer MaRnahmen hilfreich sind.

Methodik: Menschen im Alter von mindestens 12 Jahren, die sich aufgrund einer unklaren
Diagnose an eines der 11 teilnehmenden ZSE wandten, wurden in die prospektive Kohorten-
studie eingeschlossen. Die zwischen 10/2018 und 09/2019 rekrutierten Teilnehmer wurden
der Standardversorgungskohorte (SV-Kohorte, N=684) zugeordnet, die zwischen 10/2019 und
01/2021 rekrutierten Teilnehmer der NVF (N=695). In der NVF war ein psychiatrischer bzw.
psychosomatischer Facharzt in alle Bereiche der Behandlung wie Aktensichtung, Sprechstun-
dentermine, telemedizinische Sprechstunden und Fallkonferenzen involviert. Mit einem
Multi-Mixed—Method-Ansatz wurden Daten der beteiligten Akteure gesammelt und die Fra-
gestellungen mit geeigneten Analysemethoden ausgewertet.

Ergebnisse: Die primare Hypothese konnte bestatigt werden. Bei einem signifikant groBeren
Anteil der Teilnehmer der NVF konnte eine Diagnose bzw. Diagnosenkombination etabliert
werden, die die gesamte Symptomatik erklart (NVF: 42% vs. SV: 19%; odds ratio 3,45 [95%
Vertrauensintervall: 1,99-5,65]). Die Dauer ab der Erstvorstellung am ZSE bis zur Etablierung
einer erklarenden Diagnose war in der NVF signifikant kiirzer als in der SV (NVF: 0 Monate im
Median, SV: 2,5 Monate; p<0,001; Mediandifferenz 1 Monat [95% Vertrauensintervall: 1-2]).
Auch gelang die Uberleitung in die RV mit der NVF signifikant haufiger als mit der SV (19% vs.
9%; odds ratio=2,70 [95% Vertrauensintervall: 2,02-3,60]. Eine gesundheitsokonomische Be-
wertung der NVF ergab Zusatzkosten von 1.745 EUR pro zusatzlich gestellter Diagnose der NVF
ggl. der SV. Screeningfragebdgen vor Vorstellung im ZSE wurden als hilfreich zur Bewertung
des Vorliegens einer psychischen (Begleit-)Storung beurteilt. Zur Unterstitzung bei der Iden-
tifikation von Patienten, die eine psychiatrisch bzw. psychosomatische Expertise bendtigen
und zur Hilfe bei der Diagnose von psychischen Erkrankungen konnte aus standardisierten
Fragebdgen ein neues kurzes Screeninginstrument entwickelt werden. Die Lebensqualitat der
Patienten dnderte sich im Laufe von 12 Monaten nach Erstvorstellung im ZSE weder in der
NVF noch in der SV. Allerdings zeigten die mit der NVF betreuten Menschen 12 Monate nach
Vorstellung im ZSE eine hdhere Zufriedenheit mit der Behandlung als die der SV-Kohorte. Auch
die behandelnden Arzte der ZSE waren mit der NVF zufrieden bis sehr zufrieden, beklagten
aber weiter Schnittstellenprobleme zur lokalen RV.

Diskussion: Aufgrund der Uberlegenheit der NVF gegeniiber der SV sollte ein psychiatrischer
bzw. psychosomatischer Facharzt in alle Aspekte der Abkldarung bei Menschen mit unklarer
Diagnose eingebunden sein. Alle Partner im Projekt befiirworten eine Uberfiihrung der NVF
in die RV.
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ACHSE e.V. Konsortialpartner Patientenvertretung
Drontheimer Str. 39
13359 Berlin

Techniker Krankenkasse Konsortialpartner Krankenkasse
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22305 Hamburg
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Zentrum fur Seltene Erkrankungen — Referenzzentrum Nordbayern
Universitatsklinikum Wirzburg

Josef-Schneider-Str. 2

97080 Wiirzburg

Tel.: 0931-201 29001

3. Projektziele
3.2 Hintergrund

Das Nationale Aktionsbiindnis fir Menschen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE) sieht fir die
Versorgung der Betroffenen spezialisierte Zentren vor (Geschaftsstelle des Nationalen Akti-
onsbindnisses fir Menschen mit Seltenen Erkrankungen 2013). Eine der wichtigsten Aufga-
ben dieser Zentren ist es, geeignete krankheitstibergreifende Strukturen und Ablaufe zur Di-
agnosefindung bei Menschen mit unklarer Diagnose und Verdacht auf eine Seltene Erkran-
kung (SE) vorzuhalten. Neben der fachiibergreifenden, interdisziplindren Zusammenarbeit ist
auch die interinstitutionelle Zusammenarbeit zur Zusammenfihrung der unterschiedlichen
Expertise entscheidend flr eine rasche und effektive Diagnosefindung.

Eine besondere Herausforderung stellen Anfragen von Menschen (Kindern und Erwachsenen)
mit komplexen Beschwerdebildern dar, bei denen eine SE als Ursache vermutet wird. Klinisch
lasst sich bei diesen Menschen trotz eines hohen zeitlichen und personellen Aufwands haufig
kein einzelnes Leitsymptom bzw. kein Schliisselbefund als diagnostischer Wegweiser identifi-
zieren. Die Erfahrungen der Antragsteller zeigen, dass bei Menschen mit unklarer Diagnose,
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die sich in einem Typ A-Zentrum fiir Seltene Erkrankungen (ZSE) vorstellen, ein hohes Mal} an
psychischer (Ko-)Morbiditat besteht. Die damit verbundenen Symptome kdénnen die Zeichen
einer SE verschleiern und so eine Diagnose und Behandlung erschweren bzw. verzégern. Um-
gekehrt konnen auch nicht-seltene somatische Erkrankungen zusammen mit einer psychi-
schen Erkrankung oder Somatisierungsstorung ein komplexes Beschwerdebild erzeugen, wel-
ches an eine SE denken ldsst. Nicht zuletzt kdnnen auch rein psychische Krankheitsbilder wie
eine SE anmuten. Gerade Menschen mit einer psychischen (Ko-)Morbiditat, die sich in einem
ZSE vorstellen, haben oft Stérungen der Annahme und Bewiltigung einer solchen (Ko-)Morbi-
ditdt und nehmen daher meist die Angebote der Regelversorgung (RV) nicht an. Gelingt jedoch
eine Vermittlung nicht, werden weitere Arzte und Zentren (erfolglos) involviert, um die ver-
meintlich seltene somatische Erkrankung zu diagnostizieren.

Menschen mit SE berichten regelméaBig liber jahrelange Verzogerungen bis zur Diagnosestel-
lung. Eine Befragung von Betroffenen in GroRbritannien beschreibt eine mittlere Zeit bis zur
Diagnose von 4 Jahren (Muir 2016). Mehr als die Halfte der Befragten gab an, zunachst eine
falsche Diagnose erhalten zu haben. Oft wurden Betroffene zunédchst falschlicherweise als
,Hypochonder” beurteilt oder mit dem Label ,psychische Ursache” versehen, was die Diagno-
sefindung zusatzlich verzogerte (Nunn 2017).

Die ,klassische” Versorgung in einem ZSE begann vor Projektbeginn mit einer somatischen
Abklarung. Wenn dort (zunachst) keine Diagnose gestellt werden konnte, wurde oft empfoh-
len, sich bei einem Psychiater oder Psychosomatiker vorzustellen. Dadurch wurde die Suche
nach einer SE im besten Fall nur ausgesetzt, oft aber auch beendet. Von Seiten der Betroffe-
nen wird dieses Vorgehen als ,Abschiebung” empfunden. Sie nehmen das Angebot einer psy-
chiatrischen bzw. psychosomatischen Abklarung und Hilfe nicht an, sondern suchen in der
Folge weitere Experten auf oder nehmen Kontakt zu weiteren ZSE auf, ohne dass eine ab-
schlieBRende Diagnosestellung erfolgt. Letztlich bleiben somit die endgiltige Diagnose, aber
auch eine mogliche psychische Problematik, unbehandelt und tragen zu erheblichen und
Uberflissigen Kosten im Gesundheitssystem bei.

3.2 Ziele und Hypothesen

Die zentrale Fragestellung des Projekts war, ob durch eine innovative duale Lotsenstruktur an
den ZSE — bestehend aus einem somatischen und einem psychiatrischen bzw. psychosomati-
schen Facharzt — eine bessere Betreuung fir Menschen mit einem unklaren, komplexen Be-
schwerdebild und Verdacht auf eine SE erreicht wird. Die Wirksamkeit der Neuen Versor-
gungsform (NVF) wurde anhand einer Effektevaluation und einer Zufriedenheitsanalyse durch
eine Arzte- und Patientenbefragung tiberpriift. Zusitzlich wurden die pradiktiven Eigenschaf-
ten von Screeningfragen zur Priorisierung diagnostischer MalRnahmen untersucht.

Folgende Hypothesen wurden im Rahmen des Projekts untersucht:

Primare Hypothese

H1 Durch die NVF erhdlt ein hoherer Anteil an Patienten eine Diagnosestellung.

Sekundare Hypothesen

H2.1 Die NVF verkirzt die (durchschnittliche) Zeitdauer bis zur Diagnosestellung von a) SE, b)
psychiatrischen/psychosomatischen (psych.) und c) weiteren Erkrankungen sowie zum
Ausschluss einer SE als Hauptdiagnose.

H2.2 Die Uberleitung aus dem ZSE in die RV gelingt mit der NVF hiufiger.

Gefordert durch:
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H2.3 Die NVF fiihrt zu Einsparungen bei den Diagnosekosten und einem verbesserten inkre-
mentellen Kosteneffektivitatsverhaltnis (ICER) im Vergleich zur RV.

H2.4 Geeignete Screening-Fragen kdnnen im klinischen Alltag zur Priorisierung von diagnos-
tischen psychiatrischen bzw. psychosomatischen MaBnahmen herangezogen werden.

H2.5 Die NVF verbessert die Patientenzufriedenheit und die gesundheitsbezogene Lebens-
qualitat (engl. health-related quality of life, HrQol).

H2.6 Die NVF wird von den beteiligten Arzten positiv wahrgenommen.

4. Projektdurchfiihrung

4.1 Beschreibung der neuen Versorgungsform (NVF)

Zielgruppe:

Zielgruppe der NVF waren Menschen ab einem Alter von 12 Jahren, die aufgrund einer kom-
plexen Symptomatik bisher unklarer Atiologie (,,unklare Diagnose*) zur Abkldrung und Diag-
nosefindung an ein ZSE Gberwiesen und nach facharztlicher Sichtung der Unterlagen zur wei-
teren Abklarung in die Sprechstunde fiir unklare Diagnosen eingeladen wurden. Menschen
mit einer bzw. mehreren bereits im Vorfeld gestellten oder bereits aufgrund der verfligbaren
medizinischen Unterlagen zu stellenden Diagnose(n), die die Symptomatik erklarten, wurden
von der Teilnahme ausgeschlossen. Ebenso ausgeschlossen wurden Menschen, die nicht liber
eine gesetzliche Krankenversicherung (GKV) versichert waren.

Beschreibung der NVF:

Innovativ an der NVF war, dass der Patient von Anfang an bei der Abklarung seiner Erkrankung
von einem facharztlichen Lotsen-Duo mit somatischer und psychiatrischer bzw. psychosoma-
tischer Expertise begleitet wurde. Dazu wurde an den am Projekt beteiligten ZSE eine ,duale’
Lotsen-Anlaufstelle geschaffen, in der ein Facharzt aus einer somatischen Disziplin mit einem
gleichberechtigten psychiatrischen bzw. psychosomatischen Facharzt partnerschaftlich als
Tandem zusammenarbeitet. Die Zusammenarbeit bezieht sich dabei auf alle Aspekte der Ver-
sorgung von der Sichtung der eingehenden medizinischen Unterlagen liber die Vorstellung in
der Sprechstunde fiir unklare Diagnosen am ZSE bis hin zu Fallbesprechungen und -konferen-
zen und zur Arztbrieferstellung. Zur Vereinfachung der Versorgung bei den haufig weit vom
Zentrum entfernt lebenden und zum Teil stark eingeschrankten Menschen mit Verdacht auf
eine SE wurde in Ergdnzung zu einer mindestens einmaligen Vorstellung in Prasenz die Mog-
lichkeit zur telemedizinischen Betreuung sowohl zu diagnostischen Zwecken als auch zur psy-
chiatrischen bzw. psychosomatischen Begleitung wahrend der Uberleitung in die RV geschaf-
fen. Weiterhin wurde eine datenschutzkonforme Lésung fir zentrenibergreifende virtuelle
Konsile und telemedizinische Fallkonferenzen geschaffen. Alle Patienten, die die NVF in An-
spruch genommen haben, gehdrten zur Interventionsgruppe (IG), wahrend Patienten, die im
Rahmen der Studie die Standardversorgung (SV) erhielten, der Kontrollgruppe (KG) zugeord-
net wurden.

Die Abklarung in der NVF durchlauft grundsatzlich dieselben Stufen wie in der SV (Abbildung
1).
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Sichtung der Arztbriefe, Bildgebung etc., Fallbesprechung

<::| Gemeinsam durch somatischen und psychiatrischen bzw.
psychosomatischen Facharzt

Prasenzambulanz Telemedizinische Sprechstunde

<::| [Gemeinsam durch somatischen ] <:> [Gemeinsam durch somatischen ]

und psychiatrischen bzw. und psychiatrischen bzw.
psychosomatischen Facharzt psychosomatischen Facharzt @
~ N [ ~

Erganzende Telemedizinische
Sprechstunde

psychosomatischen Facharzt

$ O U

[ somatischer und/oder psychiatrischen bzw. ]

Regelversorgung regional oder Giber ZSE-Netzwerk

Regionale interdisziplindre Fallkonferenz
<::| [ Mit psychiatrischem bzw. psychosomatischem Facharzt ]
Interdisziplinare Fallkonferenz des ZSE-Netzwerks
: [ Mit psychiatrischem bzw. psychosomatischem Facharzt ]

Standardversorgung C]
, I:> an den 7SE , , I::) Neue Versorgungsform

Abbildung 1. Ablauf der Abklarung zur Diagnosefindung am ZSE in der SV und der NVF.
Die Zahlen rechts von der Graphik beschreiben die Stufen der Abklarung, eine genauere
Beschreibung der Stufen findet sich im Text.

Ein Patient, der sich bei Verdacht auf eine SE aber unklarer Diagnose an eines der beteiligten
ZSE wandte, wurde in der NVF wie folgt betreut:

Stufe 1: Nach Anmeldung im ZSE mit standardisierter Epikrise eines betreuenden Arztes,
Unterlagen zur medizinischen Vorgeschichte sowie vom Betroffenen ausgefillten Frage-
bogen, die auch Screeninginstrumente fiir psychische Stérungen beinhalten, erfolgt die
Sichtung der Unterlagen und Erstellung einer Zusammenfassung durch das Lotsen-Duo.
AnschlieBend findet die Diskussion des Falls anhand der Unterlagen im Rahmen einer in-
terdisziplindren Fallbesprechung mit wenigstens zwei Fachdrzten unter Einbeziehung des
psychiatrischen bzw. psychosomatischen Facharztes statt.

Stufe 2: Bei der personlichen Vorstellung am ZSE wird der Betroffene durch den Facharzt
mit somatischer Expertise und dem psychiatrischen bzw. psychosomatischen Facharzt des
Lotsen-Duos untersucht. Bei Bedarf erfolgt vor der Vorstellung zur Erganzung der Anam-
nese bzw. zur Planung ergdanzender Untersuchungen am Vorstellungstag eine telemedizi-
nische Sprechstunde. Auch im Nachgang der persodnlichen Vorstellung kann bei Bedarf
eine telemedizinische Sprechstunde zur Ergdnzung der Anamnese und/oder Befundbe-
sprechung stattfinden. Optional bei Verdacht auf eine relevante psychische (Ko-)Morbidi-
tat wird eine telemedizinische psychiatrische bzw. psychosomatische Sprechstunde auch
zur erweiterten Diagnostik und Differenzierung somatischer Symptome von psychischen
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(Ko-)Morbiditat und ggf. zur Motivation der Patienten, die ambulante RV in Anspruch zu
nehmen, durchgefiihrt.

Stufe 3: Lokale interdisziplinare Fallkonferenzen mit Facharzten verschiedener Fachrich-
tungen und unter Einbeziehung des psychiatrischen bzw. psychosomatischen Facharztes.

Stufe 4: Deutschlandweite interdisziplinare Fallkonferenzen durch telemedizinische Ver-
netzung der ZSE.

Auf jeder Abklarungsstufe kann der Patient bei gesicherter Diagnose an Strukturen der RV wie
die hausérztliche Versorgung, niedergelassene Fachédrzte oder Psychotherapeuten, stationare
Versorger oder krankheits(gruppen)spezifische Fachzentren innerhalb eines ZSE weiterver-
wiesen werden. Zur Verbesserung der Kommunikation gerade auch mit externen Arzten oder
psychotherapeutisch tatigen Arzten und Psychologen sowie mit den Patienten, wurden diese
in die Datenkommunikation eingebunden und dafiir auch telemedizinische Kommunikations-
wege genutzt. Eine ausfiihrliche Beschreibung des Vorgehens in der NVF inklusive Handlungs-
empfehlungen und weitere relevante Unterlagen sind diesem Bericht als Anlagen 1 bis 11 bei-
gefligt.

Fiir die besonderen Aufgaben und Arbeiten in der NVF, die tGber die Arbeiten in der SV hinaus-
gehen, wurden fir ZSE-DUOQ vier Leistungskomplexe (NVF1 bis NVF4) definiert. Die Leistungs-
komplexe beinhalten dabei folgende Komponenten (siehe auch Tabelle A4.2 im Anhang 4 zum
Evaluationsbericht):

NVF1 (alle Menschen, die mit V.a. eine SE ein ZSE kontaktieren): zuséatzlicher Aufwand in
der NVF vor Vorstellung im ZSE (Sichtung der Unterlagen, Erstellung der Epikrise, Fallbe-
sprechung zwischen den Lotsen) sowie bei der Arztbriefschreibung.

NVF2 (alle Menschen, die an einem ZSE vorgestellt werden): zusatzlicher Aufwand in der
NVF bei der Vorstellung im ZSE, eventuellen vor- oder nachbereitenden telemedizinischen
Kontakten sowie den internen und standortiibergreifenden Fallkonferenzen.

NVF3 (alle Menschen mit leichter psychiatrisch/psychosomatischer Komorbiditat und Ver-
dacht auf eine Seltene Erkrankung sowie alle mit schwerer psychiatrisch/psychosomati-
scher (Ko-)Morbiditat): ein bis vier (telemedizinische) Gesprache zwischen Patient und
facharztlichem Lotsen fur Psychiatrie und Psychotherapie bzw. Psychosomatische Medizin
und Psychotherapie sowie ggf. Uberleitung in die RV und/oder Follow-up.

NVF4 (alle Menschen mit schwerer psychiatrisch/psychosomatischer Komorbiditat und
Verdacht auf eine Seltene Erkrankung): mindestens fiinf (telemedizinische) Gesprache
zwischen Patient und fachéarztlichem Lotsen filir Psychiatrie und Psychotherapie bzw.
Psychosomatische Medizin und Psychotherapie sowie ggf. Uberleitung in die RV und/oder
Follow-up.

Tabelle 1 stellt den zusatzlichen Zeitaufwand der arztlichen Leistungen fiir die einzelnen Kom-
ponenten der NVF gegenliber der SV sowie die beteiligten arztlichen Disziplinen zusammen.
An der zusatzlichen Leistungserbringung im Rahmen der neuen Versorgungsform waren der
facharztliche Lotse fiir Psychiatrie und Psychotherapie bzw. Psychosomatische Medizin und
Psychotherapie, der facharztlicher Lotse fiir eine ,,somatische” Disziplin wie Padiatrie, Innere
Medizin oder Neurologie und —im Rahmen der Fallkonferenzen — weitere Facharzte anderer
Disziplinen beteiligt.

Gefordert durch:
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Tabelle 1. Zeitaufwand arztlicher Leistungen nach Leistungskomplexen in der NVF gegeniiber
der SV in Minuten pro Patient

Standardversorgung Neue Versorgungsform

Abklsrunesstufen? Zeitaufwand Zeitaufwand Zusatzzeitaufwand
- sV NVF NVF

Stufe 1 410 min® 462 min® NVF1: 52 min
Stufe 2-4 144 min 224 min NVF2: 80 min
NVF3: 79 min
NVF4: 275 min

@ —siehe Abbildung 1 und Beschreibung im Text
b _ beinhaltet auch die Arztbrieferstellung

Beschreibung der Tools fiir Konsile und Fallkonferenzen

Fiir die Fallkonferenzen unter Einbeziehung der Expertise mehrerer ZSE wurde zunéachst die
existierende Softwareldsung Skype-for-Business mit Hosting auf Servern des Universitatsklini-
kums Wiirzburg genutzt. Im Verlauf des Projekts wurde dann die auf die Bedlirfnisse bei SE
angepasste Konsil- und Fallkonferenzsoftware Konsil-SE etabliert, die auf der Softwarelosung
,Clinical Patient Management System” (CPMS) der Europdischen Referenznetzwerke (ERN)
basiert. Die CPMS-Software wurde durch die Firma OpenApp (Irland), die das CPMS entwickelt
hat und inklusive Updates fiir die ERNs bereitstellt, entsprechend der Anforderungen in ZSE-
DUO auch fiir Menschen mit unklarer Diagnose angepasst. Die Anderungen bezogen sich da-
bei auf folgende Punkte (siehe auch Tabelle 2):

e Allgemeine Struktur: die 24 organ- bzw. krankheitsgruppenspezifischen Europaischen
Referenznetzwerke sind beim CPMS organisatorisch voneinander getrennt. Menschen
mit Multiorganerkrankungen kénnen daher nur Gber einen relativ komplizierten Weg
interdisziplinar zwischen Experten aus mehreren ERNs besprochen werden. Bei Konsil-
SE wurde primar auf ein gemeinsames nationales Netzwerk gesetzt, in dem je nach
Bedarf Experten unterschiedlicher Fachgebiete in die Fallkonferenzen eingebunden
werden koénnen.

e Nutzerverwaltung: Der Zugang zum CPMS und damit die Nutzerverwaltung erfolgt

Uber das Portal der Europadischen Kommission. Der Zugangsweg ist relativ komplex und
langwierig. Bei Konsil-SE erfolgt die Nutzerverwaltung Uber das ZSE in Wiirzburg, so
dass bei dringlichen Besprechungen ein Zugang auch kurzfristig eingerichtet werden
kann.
Sowohl beim CPMS als auch bei Konsil-SE missen sich die Nutzer mit einem Login und
Passwort plus einem zweiten Faktor (zwei-Faktoren-Authentifizierung) anmelden. Aus
Grinden der Praktikabilitdat und zur Kostenersparnis steht bei Konsil-SE als zweiter Fak-
tor nur ein Uiber eine Applikation auf dem Mobiltelefon generierter 6-ziffriger Token
zur Verfigung. Das Verfahren der Europdischen Kommission bietet dariber hinaus
weitere Wege wie z.B. die Ubermittlung der Ziffernfolge per SMS.

e Datenschutz: Das CPMS sieht auf der Ebene der sogenannten ,Health Care Provider”
vor, dass personenidentifizierende Daten bei der Registrierung eines Patienten einge-
geben und gespeichert werden. Diese Daten sind dann fiir alle Mitarbeiter dieses Pro-
viders im jeweiligen ERN sichtbar. Fiir die Besprechung von Fallen mit Experten ande-
rer Kliniken erfolgt eine Pseudonymisierung. In Konsil-SE wurde in einer SOP (siehe
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Anlage 11 zum Ergebnisbericht) festgelegt, dass nur pseudonymisierte Daten in das
System eingegeben werden.

Liegt die entsprechende Einwilligung des Patienten vor, werden die pseudonymisier-
ten Daten aus dem CPMS in ein Register (ibertragen und damit langfristig gespeichert.
Im Gegensatz dazu werden die Daten aus Konsil-SE nach Abschluss der konsiliarischen
Mitbeurteilung geldscht.

Die Datenspeicherung beim CPMS erfolgt auf einem kommerziellen Server (Microsoft),
wahrend die Daten bei Konsil-SE auf einem Server des Universitatsklinikums Wiirzburg
liegen.

Tabelle 2. Gemeinsamkeiten und Unterschiede zwischen dem Clinical Patient Management
System (CPMS) der Europaischen Referenznetzwerke und dem fiir ZSE-DUO etablierten Kon-
sil- und Fallkonferenztool Konsil-SE

CPMS

Inhaltliche Punkte

24 Netzwerke (Organ- bzw. Krankheits- 1 Netzwerk (erlaubt einfache Falldiskussio-
gruppen-spezifisch) nen auch bei unklaren Fallen)

Nutzerverwaltung / Zugang tber die

.. Eigene Nutzerverwaltun
Europaische Kommission g &

Gastzugang moglich Gastzugang moglich

Technische Punkte

2-Faktoren Authentifizierung 2-Faktoren Authentifizierung

2.T. personenidentifizierende Daten Nur pseudonymisierte Daten
Kommerzieller Server (Microsoft) Server des Uniklinikums Wirzburg
CPMS-Oberflache und Prozesse CPMS-Oberflache und Prozesse

Bei Einwilligung durch den Patienten lang-
fristige Speicherung der Patientendaten in
einem Register

Loschung der Patientendaten nach Ab-
schluss der Fallkonferenz

Updates mehrfach jahrlich Updates wie beim CPMS

Die eigentliche Nutzeroberflache des CPMS und die Prozesse bzgl. Fallfihrung, Fallkonferen-
zen und asynchrone Konsile wurden bei Konsil-SE nicht verdandert, um Updates zum CPMS
direkt Gbernehmen zu kénnen. Auch erfordert Konsil-SE fir erfahrene CPMS-Nutzer damit
keine zusatzliche Schulung, wahrend unerfahrenen Nutzern neben Videoschulungen zu der
Software auch die Anleitungen zum CPMS zur Verfligung stehen.

4.2 Rechtsgrundlage

Als sozial-rechtliche Vereinbarung wurde ein Vertrag zwischen der Konsortialfiihrung und den
als Konsortialpartner des Projekts beteiligten Krankenkassen (Techniker Krankenkasse und IKK
gesund plus) auf der Grundlage des §140a SGB V (Selektivvertrag) geschlossen. Die lbrigen in
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ZSE-DUO behandelten Patienten wurden auf Basis von §630a BGB versorgt. Der Selektivver-
trag wird nach Abschluss der Projektphase z. Zt. aktualisiert und erlaubt den Beitritt weiterer
ZSE und Krankenkassen.

4.3 Implementierung der NVF

Von den teilnehmenden ZSE wurden auch auf Nachfrage keine Schwierigkeiten bei der Imple-
mentierung der dualen Lotsenstruktur berichtet, wobei sich die geplanten Strukturen und Ab-
l[dufe in ZSE-DUO als gleichzeitig ausreichend standardisiert fiir das Projekt und ausreichend
flexibel zur Realisierung innerhalb der lokalen Gegebenheiten zeigten. Auch bei der Versor-
gung der Projektteilnehmer in der NVF ergaben sich keine Probleme. Im Gegenteil meldeten
die teilnehmenden ZSE sehr positive Erfahrungen.

Ein nicht kritisches Problem bei der Implementierung der NVF war die relativ spate Verfiigbar-
keit der Software Konsil-SE fir virtuelle Konsile und Fallkonferenzen mit mehreren ZSE. Die
Verzogerung bei der Implementierung von Konsil-SE konnte durch die am Universitatsklinikum
Wirzburg gehostete und datenschutzrechtlich freigegebene Videokonferenzsoftware Skype-
for-Business tberbriickt werden.

Grund fur die verzogerte Verfligbarkeit von Konsil-SE waren Entscheidungsprozesse bei der
Europdischen Kommission, die die fiir die ERN entwickelten Software ,,Clinical Patient Ma-
nagement System” lange nicht als Basis fir Konsil-SE freigab. Letztendlich konnte die Freigabe
auch dank der Unterstitzung der Koordinatoren der ERN sowie von Vertretern des Bundesmi-
nisteriums fiir Gesundheit erreicht werden.

5. Methodik
5.1 Studiendesign

Das Projekt wurde als multizentrische, kontrollierte, prospektive Kohortenstudie in zwei Pha-
sen durchgefiihrt. Aufgrund einer etwas schlechteren Rekrutierung als erwartet zu Projektbe-
ginn und wahrend der COVID-19-Pandemie wurde der Zeitraum zur Rekrutierung im Verlauf
des Projekts verlangert. Die Patienten wurden sequentiell in die KG (Phase |, Rekrutierung
10/2018-09/2019) und IG (Phase Il, Rekrutierung 10/2019-01/2021) eingeschlossen. Der ge-
naue Ablauf der Studie sowie die einzelnen Befragungszeitpunkte sind im Evaluationsbericht
dargestellt (siehe Abbildung 1 des Evaluationsberichts).

Ein randomisiertes Studiendesign war nicht realisierbar, da bei paralleler Rekrutierung in die
KG und IG mit einer starken Kontamination der SV-Kohorte (KG) durch die enge Zusammenar-
beit des dualen Lotsenteams zu rechnen war. Da fiir die NVF psychiatrische bzw. psychosoma-
tische Lotsen neu an den Einrichtungen implementiert werden mussten, war das Kohortende-
sign auch aus logistischen Griinden fiir das Projekt besonders geeignet.

Eine Verblindung der Teilnehmenden und Teammitglieder ware aufgrund der engen Zusam-
menarbeit in den ZSE ebenfalls nicht realistisch gewesen. Da die betreuenden Arzte auch re-
levante Outcome-Informationen erheben mussten, war auch eine einfache Verblindung der
Untersucher nicht moglich.

Um mogliche Verzerrungen durch das Studiendesign zu minimieren und zu kontrollieren, wur-
den folgende Analysen vorgenommen:

a) Zur Abschatzung eines moglichen Selektionsbias
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- wurden wahrend der Rekrutierungsphase anfragende, aber nicht zu einer personli-
chen Vorstellung eingeladene Personen mit den zur personlichen Vorstellung eingela-
denen Personen verglichen. Der Vergleich erfolgte hinsichtlich Alter und Geschlecht
zum einen fiir das Gesamtkollektiv und jeweils getrennt fir die Rekrutierungsphase
der KG und IG. Bei den nicht eingeladenen Personen erfolgte ein Vergleich bzgl. der
Grinde fir eine Nicht-Vorstellung zwischen der Rekrutierungsphase der KG und IG.

- wurden teilnehmende und nicht-teilnehmende Patienten (zur Teilnahme eingeladene,
aber nicht-teilnehmende Patienten) hinsichtlich Altersklassen, Geschlecht und der
Dauer der Symptomatik verglichen.

b) Zur Abschitzung einer Anderung in der Versorgungsqualitat
- wurde ein Vergleich einer retrospektiven Kohorte von Patienten, die in den 9 Monaten
vor Beginn der Rekrutierungsphase der KG in ZSE-DUO in einer Sprechstunde fiir un-
klare Diagnosen gesehen an einem der teilnehmenden ZSE untersucht worden waren,
mit der KG vorgenommen.
- wurde der Zeitraum zwischen Erstkontakt und erster Prasenzsprechstunde am ZSE zwi-
schen IG und KG auf mogliche Abweichungen untersucht.

c) Subgruppenanalysen nach Rekrutierungszeitrdumen zu den COVID-19-Pandemiewellen so-
wie Analysen zum Einfluss von COVID-19 (Befragungen) auf einzelne Outcomes.

11 ZSE in Deutschland rekrutierten Patienten der Zielpopulation. Die Rekrutierung der ZSE er-
folgte Uber die Arbeitsgemeinschaft der ZSE. Eines der Zentren (Tlibingen) war bewusst aus
der Gruppe der an dem Innovationsfondprojekt TRANSLATE-NAMSE beteiligten ZSE ausge-
wahlt worden, um die Kompatibilitdt und Komplementaritdt der neuen Versorgungsformen
beider Projekte zu gewahrleisten, da ZSE-DUO als Ergdnzung zu TRANSLATE-NAMSE geplant
wurde. Die (ibrigen ZSE sollten eine etablierte Struktur zur Abklarung von Menschen mit un-
klarer Diagnose besitzen und reprasentativ fiir die ZSE in Deutschland aber nicht an TRANS-
LATE-NAMSE beteiligt sein. Insgesamt erfillten zehn ZSE zum Zeitpunkt der Projektplanung
diese Vorgaben und waren bereit, aktivan dem Projekt teilzunehmen.

Am ZSE Tiibingen erfolgte damit zwischen 10/2018 und 02/2020 eine Rekrutierung sowohl fur
das Projekt TRANSLATE-NAMSE als auch fiir ZSE-DUO. Personen, die die Einschlusskriterien
fir beide Projekte erfiillten und keines der jeweiligen Ausschlusskriterien wurden zufillig
(Wurf einer Miinze) zur Teilnahme an einem der Projekte eingeladen. Eine ,Doppelrekrutie-
rung“ einer Person in beide Projekte erfolgte nicht.

Im ersten Jahr der Rekrutierungsphase der IG ab 10/2019 war die Behandlung der Teilnehmer
der KG noch nicht abgeschlossen. Um eine Kontamination der Kontrollpatienten zu vermei-
den, wurde genau darauf geachtet, dass keine Elemente der NVF fiir die Teilnehmer der KG
genutzt wurden. Das standardisierte Vorgehen in der SV und der NVF war jeweils in SOPs ge-
nau geregelt (siehe Anlagen 6 und 7).

Personen mit Verdacht auf eine SE aber unklarer Diagnose, welche folgende Einschlusskrite-
rien aber keines der Ausschlusskriterien erfillten, wurden zur Teilnahme an ZSE-DUO einge-
laden:

Einschlusskriterien:
- erstmalige Kontaktierung eines ZSE im Projektzeitraum,
- keine gesicherte Diagnose und Verdacht auf eine SE,
- Vorstellung nach Sichtung der Unterlagen an einem regionalen ZSE und
- Vorliegen eines schriftlichen Einverstandnisses zur Teilnahme an die Studie.

Geférdert durch:
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Ausschlusskriterien:
- Alter <12 Jahre,
- inkomplette Unterlagen (Fragebogen, Uberweisung durch Haus- oder Facharzt,
Epikrise des betreuenden Arztes),
- bereits vordiagnostizierte SE oder vordiagnostizierte nicht-seltene Erkrankung oder
vordiagnostizierte psychische Erkrankung, die die Symptomatik erklart oder
- fehlendes schriftliches Einverstandnis.

Eine weitere Voraussetzung war, dass die Teilnehmer zum Studieneinschuss bei einer GKV
versichert waren.

Fallzahlen (untersuchte Stichprobe) inkl. Drop-Out

Basierend auf der Fallzahlkalkulation® war eine Rekrutierung von 1.364 Patienten vorgesehen,
insgesamt wurden 1.375 Patienten von allen teilnehmenden ZSE fir die Studie rekrutiert. Von
den ZSE wurden jeweils insgesamt zwischen 48 und 166 Patienten in die KG und IG einge-
schlossen. Die konkreten Fallzahlen zu Einschluss sowie Dropout kdnnen dem Flow-Chart zur
Studie entnommen werden (siehe Abbildung 5 im Evaluationsbericht).

5.2 Datenerhebung und Erhebungsinstrumente

Mit Hilfe des Auszuges von Informationen aus der Falldokumentation und Patientenfragebo-
gen zum Zeitpunkt des ersten Prasenzsprechstunden-Termins am ZSE (T1) sowie 12 Monate
spater (T2), wurden standardisiert Daten zu soziodemographischen Einflussfaktoren, HrQol,
Gesundheitszustand, Krankheitsgeschichte, Leistungsinanspruchnahme, somatischen sowie
psychischen Symptomen erhoben. Zudem wurden die Anzahl der als Bestandteil des Behand-
lungskonzepts durchgefiihrten Leistungen (z. B. Sprechstunden, Fallkonferenzen und Teleme-
dizin) erfasst. Zudem wurden Informationen Pr&-Baseline (Zeitpunkt TO = ab Erstkontakt bis
erster Prasenzsprechstundentermin) genutzt.

Eine detaillierte Ubersicht zu den eingesetzten Erhebungsinstrumenten nach Erhebungszeit-
punkt, befragtem Kollektiv und Erhebungsmedium gibt der Evaluationsbericht (siehe Tabelle
1 im Evaluationsbericht). Tabelle 3 und Tabelle 4 zeigen die Operationalisierung des primaren
und der sekundaren Outcomes. Die jeweiligen Fragebogen und Interviewleitfaden sind als An-
lagen 1 bis 4 dem Evaluationsbericht beigefiigt.

Tabelle 3. Instrumente und verwendete Datenfelder zur Beurteilung des primaren Outcomes

m Verwendete Instrumente Datenpunkte

Anteil an Patienten mit einer
oder mehreren gesicherten
Diagnosen, die das vorge-
stellte Symptomspektrum er-
klaren (erklarende Diagnose)

Screeningbogen Zeitpunkt TO  Eigenes Datenfelder
(Lotsen/Projektkoordination), (ja/nein, Zeitpunkte Vor-
Arztfragebogen Zeitpunkt T1  stellung im ZSE und Diag-
und T2 (somatische Lotsen) nosestellung)

- Die Fallzahlkalkulation wird im Evaluationsbericht in Kapitel 2.3 berichtet.
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Tabelle 4. Instrumente und verwendete Datenfelder zur Beurteilung der sekundaren Outcomes

m Verwendete Instrumente Datenpunkte

Zeit bis zu einer erklarenden
Diagnosestellung in Monaten

Anteil der Patienten, die er-
folgreich einem ZSE in die RV
liberwiesen werden konnten

Kosten der Diagnose ein-
schliefRlich inkrementeller
Kosten-Effektivitats-Verhalt-
nisse

Wert von Screening-Fragen
zur Priorisierung von diag-
nostischen psychiatrischen
bzw. psychosomatischen
MaBnahmen

HrQol der Patienten und Be-
wertung der Versorgung (d.h.
Zufriedenheit mit dem Diag-
nose- und Behandlungspro-
zess)

Akzeptanz bzw. Zufriedenheit
mit der NVF und wahrge-
nommene Auswirkungen der
NVF durch die Arzte, einge-
schatzte Qualitat der NVF
und deren Determinanten

Screeningbogen Zeitpunkt TO
(Lotsen/Projektkoordination),
Arztfragebogen Zeitpunkt T1
und T2 (somatische Lotsen)
Screeningbogen Zeitpunkt TO
(Lotsen/Projektkoordination),

Arztfragebogen Zeitpunkt T1
und T2 (somatische Lotsen)

Patientenfragebogen Zeit-
punkt T2

Arztfragebogen Zeitpunkt T1
und T2 (somatische Lotsen)

Patientenfragebogen Zeit-
punkte T1 und T2

Leistungserfassung Lotsen

Routinedaten (Sekundarda-
ten)

Patientenfragebogen Zeit-
punkt TO und T1
Arztfragebogen psychiatri-
sche bzw. psychosomatische
Lotsen Zeitpunkte T1 und T2

Leitfadengestiitzte Telefon-
befragung der Patienten Zeit-
punkte TO und T2

Patientenfragebogen Zeit-
punkte T1 und T2

Fokusgruppen Arzte
Onlinebefragung Arzte

Eigene Datenfelder (Zeit-
punkte Vorstellung im ZSE
und Diagnosestellung)

Eigene Datenfelder (Ter-
minwahrnehmung, Uber-
weisung, Zeitpunkte Vor-
stellung im ZSE und Diag-
nosestellung)

Alle Items
Gesundheitsokonomische
Items und Diagnose
Gesundheitsokonomische
Iltems und EQ-5D-5L Alle
Items

Ambulante und stationare
Behandlungen

Alle Items der Fragebogen
PHQ-9, GAD-7, EQ-5D-5L,
EQ-VAS, DSS-4, SF-12, SCL-
K-9.

Item Lebenszufriedenheit

Gezielte Fragen zur Beur-
teilung der genannten Fra-
gebogen

Qualitative Auswertung:
fokussierte Interviewana-
lyse

Quantitative Auswertung:
EQ-VAS, SF-12, ZUF-8

Qualitative Auswertung

Quantitative (deskriptive)
Auswertung aller Items

Die Datenerhebung und -analyse wurde koordiniert und durchgefiihrt vom Institut fir Klini-
sche Epidemiologie und Biometrie der Universitat Wiirzburg, dem Institut fir Epidemiologie,
Sozialmedizin und Gesundheitssystemforschung der Medizinischen Hochschule Hannover und
dem Institut fiir Medizinische Psychologie des Universitatsklinikums Hamburg-Eppendorf.
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Jedem Patienten wurde fir das Projekt ein Pseudonym zugeordnet. Die Zuordnung von per-
sonenidentifizierbaren Daten wie Name oder Geburtsdatum war nur dem jeweils betreuen-
den ZSE bekannt. Das Pseudonym wurde auf allen eingesetzten Fragebdgen und Case Report
Forms (CRF) vermerkt und diente dem Daten-Linkage in der Datenbank.

Alle eingesetzten Fragebdgen und CRFs standen sowohl papierbasiert als auch webbasiert zur
Verfligung. Die Befragungen von Patienten bzw. Eltern (von minderjahrigen Patienten) er-
folgte vor der Erstvorstellung und zum 12-Monats-Follow-up in Papierform. Zum 12-Monats-
Follow-up wurde ein Erinnerungs-Algorithmus etabliert, um einen moglichst hohen Ricklauf
sicherzustellen. Die ausgeflillten Fragebogen wurden an das jeweils betreuende ZSE geschickt
und von dort zum Einlesen der Daten an das Institut fir Klinische Epidemiologie und Biomet-
rie, Wirzburg weitergeleitet. Alle Gibrigen Eingaben erfolgten bevorzugt iber einen Web-ba-
sierten Zugang direkt in die elektronischen CRFs. Fiir die Patienten und Eltern standen fir die
Dateneingaben zum Zeitpunkt der ersten ambulanten Vorstellung in den ZSEs Tablets zur Ver-
figung.

Zudem wurden bei ausgewahlten Patienten (Versicherte der Techniker Krankenkasse und IKK
gesund plus) bei Einwilligung Routinedaten fir die gesundheitsokonomischen Analysen ver-
wendet. Das Vorgehen zur gesicherten Datenlbermittlung der Routinedaten ist dem Evalua-
tionsbericht Anlage 5 sowie Abbildung A6.1 zum zeitlichen Ablauf der Routinedateniibermitt-
lung in Anhang 6 zu entnehmen.

5.3 Auswertestrategie

Effektevaluation

Die folgenden Hypothesen wurden im Rahmen der Effektevaluation evaluiert:

Primdre Hypothese

H1 Durch die NVF erhdlt ein h6herer Anteil an Patienten eine Diagnosestellung.

Sekundare Hypothesen:

H2.1 Die NVF verkiirzt die (durchschnittliche) Zeitdauer bis zur Diagnosestellung von a) SE, b)
psychiatrischen/psychosomatischen (psych.) und c) weiteren Erkrankungen sowie zum
Ausschluss einer SE als Hauptdiagnose.

H2.2 Die Uberleitung aus dem ZSE in die RV gelingt mit der NVF héufiger.

Der Anteil der Patienten mit erklarenden Diagnosen und die Zeit zur Diagnose wurden auf der
Basis der Angaben durch die betreuenden Arzte am ZSE 12 Monate nach Erstvorstellung am
ZSE ermittelt. Der Weg zur Diagnosestellung im Rahmen des Projekts ZSE-DUO wurde durch
verschiedene SOPs (siehe Anlagen 2, 4, 5 und 7 zum Ergebnisbericht) strukturiert. Die Diagno-
sefindung erfolgte auf Grundlage der Abstimmungsprozesse im interdisziplindaren Team. Zur
Standardisierung der arztlichen Dokumentation, welche Diagnosen im Sinne des Projekts an-
zugeben waren und in wie weit eine bzw. mehrere gesicherte Diagnosen die Symptomatik
eines Patienten vollstandig erklaren, wurde eine zusatzliche SOP erstellt (SOP Fragebogen
,Follow-Up Arzt (Lotse Somatik & Psychiatrie/Psychosomatik), siehe Anlange 12 zum Ergeb-
nisbericht).

Fir die Beurteilung der Uberleitung in die RV wurden sowohl die drztlichen Riickmeldungen
aus den ZSE als auch die Angaben der Patienten jeweils 12 Monate nach Erstvorstellung ge-
nutzt.
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Flr den primdren Endpunkt "Anteil der Patienten mit erklarenden Diagnosen” wurde eine Me-
taanalyse randomisierter Effekte der zentrumsspezifischen Odds-Ratios (OR) durchgefiihrt. Er-
ganzend wurde fir den primdren Endpunkt explorativ ein gemischtes logistisches Regressi-
onsmodell mit festen Effekten fir die Versorgungsform sowie zuféllige Effekte fiir die 11 ZSE
und die Versorgungsform innerhalb der ZSE gerechnet. In einem zweiten Schritt wurden per-
sonliche Charakteristika der Patienten? als Kontrollvariablen in das Modell aufgenommen so-
wie in einem dritten Schritt deren Interaktionsterme3. Eine statistische Signifikanz wurde auf
dem 5%-Niveau definiert. Fiir das Interaktionsmodell zu Hypothese H1 wurde fir die Interak-
tionen ein 10%-Niveau definiert.

Fir die Hypothese H2.1 wurde analog zur Auswertung des primdren Endpunkts fir die glei-
chen Kontrollvariablen explorativ univariate und multiple lineare Regressionsmodelle und fiir
Hypothese H2.2 logistische Regressionsmodelle getestet*.

Fir die Sekunddranalysen wurden je nach Verteilung der Variablen die Unterschiede zwischen
den Untersuchungsgruppen mit einem x2-Test, einem Fisher’s Exact-Test, dem Student’s t-
Test oder dem Mann-Whitney U-Test untersucht.

Abschatzung durch Verzerrungen

Zur Abschitzung des Verzerrungspotentials eines moglichen Selektionsbias sowie einer Ande-
rung in der Versorgungsqualitdt wurden je nach Verteilung der Variablen Unterschiede zwi-
schen den Untersuchungsgruppen mit einem x2-Test, einem Fisher’s Exact-Test, dem Stu-
dent’s t-Test oder dem Mann-Whitney U-Test untersucht.

Auswirkungen der COVID-19 Pandemie wurden zundchst explorativ mittels bivariater Korrela-
tionen r nach Pearson auf signifikante Zusammenhange der erhobenen COVID-19 Pandemie
Variablen mit den Primaren Outcome sowie den Sekundaren Outcomes eins bis drei fir die
Stichprobe des betroffenen Rekrutierungszeitraums (IG) untersucht. In einem zweiten Schritt
wurden die signifikanten COVID-19 Variablen jeweils in einem Regressionsmodell auf einen
Einfluss auf Unterschiede zwischen den Untersuchungsgruppen analysiert.

Prozessevaluation
H2.5 Die NVF verbessert die Patientenzufriedenheit und die HrQol.

Prozessqualitat — qualitative Patientenbefragung

Um einen umfassenden Einblick in die Perspektive und das Erleben aus Sicht der Patienten zu
erhalten, wurden qualitative telefonische Interviews mit 10% der Gesamtstichprobe zu zwei
Zeitpunkten durchgefiihrt: Pré-Baseline und zum Follow-up (TO und T2). Die Patienten wurden
zum einen zu ihren bisherigen Erfahrungen im Gesundheitssystem und ihren Erwartungen an
die Behandlung im ZSE (TO) anhand eines semi-strukturierten Interviewleitfadens befragt.
Zum anderen wurde insbesondere die Zufriedenheit der Patienten mit der Behandlung im ZSE

2 Geschlecht, Alter und Berufsabschluss (akademischer oder Fachschulabschluss) sowie noch keinen Berufsab-
schluss (noch Schiler, Student oder in Ausbildung). Letztere zwei Variablen wurden aufgrund eines signifikan-
ten Unterschieds zwischen KG und IG als Kontrollvariablen aufgenommen.

3 Ausgenommen die Interaktion zwischen Alter und der Versorgungsform aufgrund von Multikollinearitat.

4 Abweichung vom ersten Evaluationskonzept: Zunichst war auch fiir die weiteren explorativen Regressionsmo-
delle ein Mehrebenenmodell geplant. Aufgrund der geringen Fallzahl in den weiteren Hypothesen wurde dies
jedoch als zu verzerrungsanfillig ohne die Berlicksichtigung von zufélligen Effekten gerechnet.
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(T2) erfragt. Die Rekrutierung der Patienten erfolgte als Purposive Sampling (Patton, 2002).
Dabei wurde eine Stratifizierung nach Alter (12-18 Jahre, 19-40 Jahre, 41-60 Jahre, 61 Jahre
und alter), Geschlecht und Standort angestrebt. Die Interviewleitfaden sind dem Evaluations-
bericht, Anlage 4 zu entnehmen.

Flr die Prozessevaluation wurden alle Patienten-Interviews wortlich transkribiert und pseu-
donymisiert. Die Analyse der qualitativen Daten orientierte sich an der Methode der fokus-
sierten Interviewanalyse nach einem deduktiv-induktiven Vorgehen (Kuckhartz & Radiker,
2020). Basierend auf dem Interviewleitfaden wurden zunachst deduktiv Kategorien erstellt.
Diese wurden anschlieBend induktiv anhand des Datenmaterials erganzt und erweitert. Fir
20% der Interviews wurde ein Second-Rating durch einen zweiten unabhangigen Rater durch-
gefiihrt, wobei eine Ubereinstimmung von mindestens 80% angestrebt wurde. Unstimmigkei-
ten wurden im Team diskutiert.

Prozessqualitat — quantitative Patientenbefragung

Alle an der Studie teilnehmenden Patienten wurden zu T1 und T2 zu ihrer HrQolL befragt. Dazu
wurden die EQ5D-VAS und der SF-12 genutzt. Fir den SF-12 lassen sich zwei Summenskalen
aus den Items berechnen; Koérperliche Summenskala (KSK) und Psychische Summenskala (PSK)
(Morfeld et al., 2011). Darliber hinaus wurde zu T2 die Zufriedenheit der Patienten quantitativ
mit dem ZUF-8 erfasst (Schmidt et al., 1989). Der Skalenrange fiir die Summenskala liegt zwi-
schen 8 und 32 Punkten, wobei hohe Werte fiir eine groRe Zufriedenheit sprechen (Kriz et al.,
2008; Schmidt et al., 2008).

Die Veranderung der HrQoL der Patienten sowie die Zufriedenheit mit der Versorgung wurden
entsprechend der Voraussetzungen der Daten mittels Student’s-t-Tests bzw. Mann-Whitney-
U-Test durchgefiihrt, um Gruppenvergleiche zu erméglichen. Multiple lineare Regressionsana-
lysen wurden durchgefihrt, um Variablen zu ermitteln, die die HrQoL der Patienten vorhersa-
gen. Soziodemografische und klinische Variablen wurden als Pradiktoren in das Modell aufge-
nommen. Die Analysen wurden mit SPSS durchgefiihrt.

H2.6 Die NVF wird von den beteiligten Arzten positiv wahrgenommen

Prozessqualitit — qualitative Arztebefragung

Zur Beantwortung der Sekundarhypothese sechs: Arztezufriedenheit ,,Die NVF wird von den
beteiligten Lotsen und Arzten positiv wahrgenommen* wurden die Outcomes wahrgenom-
mene Auswirkungen, eingeschatzte Erfolgs- und Misserfolgsfaktoren und die Zufriedenheit
bzw. Akzeptanz mit der NVF untersucht. Zur Identifizierung relevanter Dimensionen der Out-
comes waren Fokusgruppeninterviews der Lotsen vorgesehen. Die Zielgruppe der Lotsen um-
fasste punktuell circa ein bis zwei somatische Lotsen je beteiligtem ZSE und ab dem IG-Zeit-
raum zusatzliche ein (selten auch zwei) psychosomatische bzw. psychiatrische Lotsen. Fir die
StichprobengrofRe wurde das Prinzip der theoretischen Sattigung (Glaser und Straus, 1999)
angesetzt. Erwartet wurde dies bei drei Fokusgruppen in Prasenz mit je 10 Teilnehmern.

Im Rekrutierungszeitraum der KG wurde ein Fokusgruppeninterview mit somatischen Lotsen
durchgefihrt. Im Rekrutierungszeitraum der IG wurde fir somatische und psychosomatische
bzw. psychiatrische Lotsen ein Fokusgruppeninterview durchgefiihrt. Die drei durchgefiihrten
Fokusgruppeninterviews wurden transkribiert und mit MAXQDA 2020 nach der Methode der
deduktiven Kategorienanwendung nach Mayring (2015) kodiert.
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Prozessqualitit — quantitative Arztebefragung

Die in den Fokusgruppen identifizierten Dimensionen zu Zufriedenheit, Akzeptanz und Aus-
wirkungen sowie deren Determinanten wurden in einem zweiten Schritt zur Erstellung einer
quantitativen Befragung verwendet. Angestrebt war eine Stichprobe von zehn Arzten je ZSE.
Der Fragebogen wurde auf die entsprechenden Zielgruppen abgestimmt und grob in drei Teile
untergliedert: ZSE Haupt- bzw. Lotsenbefragung, Befragung zur ZSE Infrastruktur, Befragung
der Typ-B-Zentrum nach NAMSE (Geschaftsstelle des Nationalen Aktionsbiindnisses fiir Men-
schen mit Seltenen Erkrankungen, 2013) bzw. von weiteren Klinikdrzten mit ZSE Kontakt. Die
Befragung erfolgte nach Abschluss der Rekrutierung der IG.

Die Auswertung der quantitativen Befragung erfolgte deskriptiv.

Weitere Angaben zur Methodik sind im Evaluationsbericht in Kapitel 2.5.3.2 zu entnehmen.
Anlage 2 des Evaluationsberichts enthalt die erstellten Interviewleitfaden und Anlage 3 die
quantitativen Fragebdgen zur Arztebefragung der Prozessqualitat.

Gesundheitsokonomische Evaluation

H2.3 Die NVF fiihrt zu Einsparungen bei den Diagnosekosten und einem verbesserten ICER im
Vergleich zur RV.

Fir die gesundheitsékonomische Evaluation wurden die Diagnosekosten und die Gesamtkos-
ten mittels gdngigen Bewertungssatzen® ermittelt. Die kostenrelevanten Parameter wurden
mit der Leistungsdokumentation durch die Arzte im Studienverlauf, der Arzte- und Patienten-
befragung zu T2 sowie mittels Routinedaten operationalisiert. Die verwendeten Fragebdgen
sowie die Operationalisierung sind in Tabelle 7 im Evaluationsbericht Kapitel 2.5.4 dargestellt.

Unterschiede in den Kosten zwischen IG und KG wurden mittels Student’s-t-Test oder Mann-
Whitney U-Test untersucht. Fir die Diagnosekosten wurde die ICER zur Bestimmung der zu-
satzlichen Kosten je zusatzlicher Diagnose in der IG sowie eine Kostennutzwert-Relation mit-
tels qualitatsadjustierter Lebensjahre (QALY’s) fiir eine Bewertung maoglicher Zusatzkosten er-
mittelt.

Entwicklung eines neuen Screeninginstruments

H2.4 Geeignete Screening-Fragen kénnen im klinischen Alltag zur Priorisierung von diagnos-
tischen psychiatrischen bzw. psychosomatischen MafSnahmen herangezogen werden

Zur Priifung, ob aus den standardisierte Fragebogen zur mentalen Gesundheit ein neues kur-
zes Screeninginstrument zur Unterstitzung der Diagnosestellung von psychischen Erkrankun-
gen fiir einen gegebenenfalls routinemaRigen Einsatz im ZSE entwickelt werden kann, wurden
ausschlieBlich Daten von Patienten >18 Jahren berticksichtigt, da fir Kinder (212 bis <18 Jahre)
andere standardisierte Instrumente verwendet wurden. Die eingesetzten standardisierten In-
strumente wurden zundchst durch die psychiatrischen bzw. psychosomatischen Lotsen evalu-
iert (zu T1 und T2). Zur Selektion der Items wurde eine explorative Faktorenanalyse (EFA)
durchgefihrt. Hierzu wurden die Daten der standardisierten Fragebdgen aus beiden Gruppen
(KG und IG) verwendet, die bei Studieneinschluss (T1) am ZSE ausgefullt wurden. Zur Evalua-
tion der Konsistenz der extrahierten Faktorenstruktur in der EFA bzw. der Modellgiite und der

> Die Ausfiihrung zur Ermittlung der Bewertungssitze ist dem Kapitel 2.5.4.1 Generierung der Bewertungssitze
im Anhang 4 Gesundheitsokonomie des Evaluationsberichts zu entnehmen.
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internen Validitat des neuen Screeninginstruments wurden konfirmatorische Faktorenanaly-
sen (KFA) durchgefiihrt. Das Modell enthielt alle in der EFA identifizierten Faktoren und Items.
Zur Evaluation der Trennscharfe des neu generierten Screeninginstruments fir die Pradiktion
der Diagnose einer psychischen Erkrankung wurde eine Receiver Operating Characteristic
(ROC) Kurve berechnet und die Area Under the Curve (AUC) berichtet.

Alle statistischen Analysen wurden mit SPSS, STATA bzw. SAS durchgefihrt.

Eine ausfiihrliche Beschreibung der Auswertungsmethodik steht im Evaluationsbericht in Ka-
pitel 2.5 zur Verfligung.

6. Projektergebnisse
6.1 Darstellung der Patientenpopulation

684 Personen konnten in die SV-Kohorte (KG) und 695 Personen in die NVF-Kohorte (IG) re-
krutiert werden. Damit wurden die vorab berechneten erforderlichen Fallzahlen erreicht. Die
Personen, die einer Teilnahme am Projekt zustimmten, unterschieden sich in Alter, Ge-
schlechtsverteilung und Dauer der Symptomatik vor Vorstellung nicht signifikant von denen,
die eine Teilnahme ablehnten.

Die Patientencharakteristika bei Einschluss ins Projekt werden im Evaluationsbericht detail-
liert dargestellt (siehe Tabelle 8 zum Evaluationsbericht). Die SV- und die NVF-Kohorte unter-
schieden sich bzgl. der meisten Charakteristika bei Einschluss in das Projekt statistisch nicht
(u. a. bzgl. Alter, Geschlecht, Dauer der Hauptsymptome, Zahl der mittels human phenotype
ontology (HPO) kodierten Symptome sowie Behindertenstatus und HrQol). Die Patienten der
SV und NVF waren im Mittel 46 Jahre (IQR=32-56 Jahre) alt; in der SV-Kohorte waren 59,6%
weiblich und in der NVF 61,4%. Die Beschwerdedauer vor Vorstellung im ZSE betrug im Me-
dian 5 Jahre (IQR in der SV 2-11 bzw. in der NVF 2-12). Statistische Unterschiede zwischen den
Gruppen bestanden in folgenden Punkten: In der SV-Kohorte waren mehr Kinder und Jugend-
liche (N=42) im Vergleich zur NVF-Kohorte (N=26). Auch befanden sich in der SV-Kohorte mehr
Menschen in der Ausbildung als in der NVF, wahrend in der NVF mehr Menschen einen héhe-
ren Abschluss hatten.

Nur wenige Studienteilnehmer widerriefen wahrend des Projekts ihre Zustimmung zur Teil-
nahme, so dass fiir die Informationen zu Studieneinschluss die Daten von 678 (SV) bzw. 689
(NVF) Personen ausgewertet werden konnten.

6.2 Effektevaluation

6.2.1 Primdre Hypothese: Durch die NVF erhdlt ein hoherer Anteil an Patienten eine Diag-
nosestellung

Insgesamt wurden in der SV-Kohorte 291 neue Diagnosen gestellt, in der NVF-Kohorte 1.158
neue Diagnosen. Bei 180 von 672 Teilnehmern der SV-Kohorte (26,8%) und 228 von 686 Teil-
nehmern der NVF-Kohorte (33,2%) wurde als Teil der Abklarung wahrend des Projekts ZSE-
DUO eine genetische Diagnostik durchgefiihrt.

Der Anteil der Personen, bei denen spatestens 12 Monate nach erster Vorstellung im ZSE eine
erklarende Diagnose bzw. Diagnosekombinationen gestellt werden konnten, lag bei 18,8% in
der SV und bei 41,6% in der NVF. Eine Metaanalyse mit zufalligen Effekten fur die 11 ZSE erwies
sich als signifikant (p<0,001). Die gepoolte OR fiir den Effekt der Untersuchungsgruppen tber die
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11 ZSE ergab, dass Patienten in der NVF eine 3,1 mal haufigere Wahrscheinlichkeit hatten, eine
erklarende Diagnose zu erhalten, als Patienten der SV (95%-KI [1,83; 5,29]). Auch in Betrachtung
der Zentrenebene zeigte sich durchgangig fir alle Zentren ein hoherer Anteil in der NVF. Auf Zen-
trenebene fiel der beobachtete Effekt fiir 6 von 11 ZSE signifikant aus (vergleiche Tabelle A1.1im
Anhang 1 zum Evaluationsbericht). Eine AusreiBeranalyse flir das ZSE mit dem hochsten
OR=43,53, ergab bei Ausschluss immer noch einen signifikanten Effekt fiir die Gesamtgruppe
(OR=2,83; 95%-KI [1,83; 4,37]).

Die explorative gemischte logistische Regression bestatigt die vorigen Ergebnisse flr den Ge-
samteffekt (OR=3,45; 95% Vertrauensintervall [1,99-5,65]). Bei Aufnahme der Kontrollvariab-
len stieg der Effekt sogar noch an (OR=3,62; 95% Vertrauensintervall [2,05-6,02] bzw. fiir das
Interaktionsmodell OR=4,11; 95% Vertrauensintervall [2,16-7,22]). Die OR zu allen Kontrollva-
riablen sind Anhang 1 zum Evaluationsbericht zu entnehmen (siehe Tabelle A1.2 oder Tabelle
Al1.11).

Dabei war die Zahl der Personen, bei denen eine SE zur Erklarung der Symptomatik beitrug, in
den Gruppen mit 8,8% (SV) bzw. 11,2% (NVF) vergleichbar (Basismodell: OR=1,31; 95% Ver-
trauensintervall [0,73-2,13]), wahrend in der NVF signifikant mehr psychische Stérungen (Ba-
sismodell OR=16,98; 95% Vertrauensintervall [9,14-29,78]) und nicht-seltene somatische Er-
krankungen (Basismodell OR=2,26; 95% Vertrauensintervall [1,50-3,27]) an den erklarenden
Diagnosen bzw. Diagnosekombinationen beteiligt waren. Insgesamt konnten bei 10% der SV-
Kohorte und bei 30% der NVF-Kohorte erklarende Diagnosen gestellt werden, die nur aus psy-
chischen Stérungen und/oder nicht-seltenen somatischen Erkrankungen bestanden und da-
mit eine SE mit hoher Wahrscheinlichkeit ausschlossen. Die Zusatzanalysen zu den erfassten
Diagnosekombinationen und der Anzahl an Diagnosestellungen pro Patient geben Hinweise
darauf, dass durch die NVF eine hohere Komplexitat in der Diagnosestellung erméglicht wird.

Die Primarhypothese konnte bestatigt werden. Nur in Betrachtung der Diagnosen fiir eine SE
konnte kein Vorteil der NVF gegeniber der SV ermittelt werden.

Die detaillierten Ergebnisse zu den Subanalysen, alle OR zu den Kontrollmodellen nach Diag-
noseart sowie weitere Ergebnisse fliir mindestens eine gesicherte aber nicht erklarende Diag-
nose sind im Evaluationsbericht Anhang 1 in Kapitel 3.2.1.1 berichtet.

6.2.2 Die NVF verkiirzt die Zeitdauer bis zur Diagnosestellung von SE, psychischen Stérungen
und weiteren Erkrankungen sowie zum Ausschluss einer SE als Hauptdiagnose

In der SV wurden erkldarende Diagnosen im Median (Mdn) 2,5 Monate (IQR=4) nach der ersten
Vorstellung im ZSE gestellt, mit der NVF im Median direkt bei oder kurz nach der Erstvorstel-
lung (0 Monate, IQR=4). In der NVF wurde signifikant schneller eine Diagnose gestellt
(p<0,001). Das explorative lineare Basis-Regressionsmodell ergab einen Effekt der Untersu-
chungsgruppen von Bsy/nve=-1,37 Monate (95%-KI [-2,08; -0,70]). Bzgl. der Diagnose einer SE
als Teil der erklarenden Diagnosen zeigte sich dabei kein Unterschied zwischen den medianen
Diagnosezeiten zwischen SV und NVF (3 Monate vs. 2 Monate, p=0,450). Bei den psychischen
Storungen (SV: 1 Monat vs. NVF: 0 Monate, p=0,012) und den weiteren, nicht-seltenen soma-
tischen Erkrankungen (SV: 2 Monate vs. NVF 1 Monat, p=0,002) war die Diagnosestellung in
der SV jeweils signifikant langsamer als in der NVF. Fiir die Ausschlussdiagnosestellung einer
SE zeigte sich ebenfalls eine beschleunigte Diagnosestellung in der NVF (Mdn=0 Monate) ge-
genliber der SV (Mdn=2 Monate, p<0,001).

Geférdert durch:

Ergebnisbericht 23

Gemeinsamer
Bundesausschuss



Akronym: ZSE-DUO
Forderkennzeichen: 01INVF17031

Zusammenfassend konnte die Hypothese 2.1 bestatigt werden. Nur in Betrachtung der Diag-
nosedauer fur eine SE konnte kein Vorteil der NVF gegeniber der SV ermittelt werden. Ergeb-
nisse zur Dauer der Diagnosestellung fir mindestens eine gesicherte Diagnose sowie die wei-
teren Ergebnisse der explorativen Regressionsmodelle sind in Evaluationsbericht bzw. Anhang
1 in Kapitel 3.2.1.2 ausgewiesen.

6.2.3 Die Uberleitung aus dem ZSE in die Regelversorgung gelingt mit der NVF hiufiger

Von allen 672 Teilnehmern der SV-Kohorte mit Verlaufsinformationen (n=658) konnten 81
(12,3%), bei denen mindestens eine gesicherte Diagnose gestellt werden konnte, erfolgreich
an (lokale) Leistungserbringer zur Weiterbehandlung in der RV lbergeben werden. Bei der
NVF waren dies 181 von 659 (27,5%) Teilnehmer. Ein Fisher’s Exact Test sowie eine logistische
Regression bestitigten die deskriptive Beobachtung zur Uberleitung in die RV als signifikant
haufiger in der NVF (p<0,001; Basismodell OR=2,70; 95%-KI [2,02; 3,60]).

Die Hypothese 2.2 konnte somit bestatigt werden.

Ergebnisse zur Uberleitung nach der Diagnosestellung je Diagnoseart sowie die weiteren Er-
gebnisse der explorativen Regressionsmodelle sind in Evaluationsbericht bzw. Anhang 1 in Ka-
pitel 3.2.1.3 ausgewiesen.

6.2.4 Einschatzung des Verzerrungspotenzials

Insgesamt ergaben die Analysen zu mdglichen Verzerrungen folgende Hinweise auf Verzer-
rungen.

Bezliglich der Abschatzung eines moglichen Selektionsbias ergab der Vergleich der an ZSE-
DUO teilnehmenden gegeniliber der nicht-teilnehmenden Patienten keine Unterschiede. Fir
einen Vergleich der eingeladenen gegeniber der nicht-eingeladenen Patienten fir die ge-
samte Projektlaufzeit ergab ein Chi-square test fiir kategoriale Variablen einen héheren Anteil
an Frauen (p=0,017) und Alteren (p<0,001) in der Gruppe der eingeladenen Patienten. Ein ho-
heres Alter zeigte sich ebenfalls im KG-Zeitraum fir die Eingeladenen (p<0,001). Zudem erga-
ben sich zwischen den Eingeladenen und Nicht-Eingeladenen Unterschiede hinsichtlich der
Griinde fur eine ausbleibende Einladung (p<0,001).

Zur Abschitzung einer Anderung in der Versorgungsqualitit ergab der Vergleich einer retro-
spektiven Kohorte von Patienten zur KG keine Unterschiede hinsichtlich des Anteils an erkla-
renden Diagnosen sowie hinsichtlich der Dauer bis zu einer Diagnosestellung.

Bezliglich der Rekrutierung der Patienten in die KG und IG, ergaben ein Mann-Whitney U- Test
einen signifikanten Unterschied in der Dauer zwischen Erstkontakt und Prasenzsprechstunde
(p<0,001). In der IG (Mdn=4) wurde mehr Zeit aufgewendet als in der KG (Mdn=2).

Die Analysen zu den Auswirkungen der COVID-19 Pandemie lieBen auf einen moglichen Ein-
fluss durch diese (Covidbedingte Einschrankungen der Kommunikation (ZSE/Klinik) und Ter-
minabsage/-aufschub am ZSE) schlieBen (siehe Tabelle 19 des Evaluationsberichts). Die Rest-
varianz flr den langeren Zeitraum in der NVF kénnte auf Verzogerungen durch Terminabspra-
chen zwischen den Lotsen, Bearbeitung der Unterlagen durch beide Lotsen, intensivere Vor-
besprechungen der Falle oder den zusatzlichen Arbeits-(zeit-)aufwand durch den psychischen
Prafragebogen in der NVF zurlickgefiihrt werden.

Die weiteren Analysen zum Einfluss von COVID-19 ergaben geringe Effekte durch die Priorisie-
rung in der ersten COVID-19 Welle fiir eine Uberleitung in die RV. In ZSE mit Priorisierung
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wurde eine geringere Quote an Uberleitungen in die RV ermittelt (siehe Tabelle 17 des Evalu-
ationsberichts).

Die detaillierten Ergebnisse der Analysen zu moglichen Verzerrungen durch das Studiendesign
bzw. die COVID-19 Pandemie sind in Kapitel 3.2.2 des Evaluationsberichts dargestellt.

6.3 Prozessevaluation
6.3.1 Die NVF verbessert die Patientenzufriedenheit und die HrQolL

Qualitative Patientenbefragung

Die geplante StichprobengrofRe fir die qualitative Befragung zu den Erwartungen und zur Zu-
friedenheit von 10% der Gesamtstichprobe wurde mit insgesamt 149 Patienten vor dem ers-
ten Kontakt im ZSE (KG: N=79; IG: N=70) und 126 Patienten 12 Monate nach dem ersten In-
terview (KG: N=66; IG: N=60) erreicht. Es nahmen Patienten aus acht der elf teilinehmenden
ZSE teil. Die Geschlechtsverteilung weist einen leichten Uberhang an Frauen auf (TO: 60% vs.
40%). Die Verteilung Uber die Altersgruppen zeigt, dass minderjahrige Patienten unterdurch-
schnittlich rekrutiert werden konnten (TO: 12-18 Jahre, N=9 (6%); 19-40 Jahre, N=46 (31%);
41-60 Jahre, N=63 (42%) und 61 Jahre und alter, N=31 (21%)). Die Drop-Out-Rate lag in der KG
bei N=13 (16%) und in der IG bei N=10 (14%).

Die Ergebnisse der qualitativen Telefoninterviews zeigten, dass die Erwartungen und Behand-
lungsziele sich nicht zwischen den Versorgungsformen unterschieden. Eine holistische Be-
trachtung und eine gute Arzt-Patienten-Beziehung, in der sich die Patienten in ihren Sympto-
men ernstgenommen und nicht ,,abgestempelt” fihlen, sind die grundlegenden Erwartungen
an die Versorgung in einem ZSE. In beiden Gruppen deckten sich die Erwartungen an die Be-
handlung in einem ZSE nicht mit den Leistungen, die durch die Zentren abgedeckt werden;
u.a. wurde erwartet, dass Experten verschiedener Fachrichtungen zusammen vor Ort seien
und ein Termin im ZSE auch damit einhergeht, von diesen vor Ort untersucht zu werden bzw.
das eine kontinuierliche Betreuung und Begleitung der Patienten durch das ZSE Uber einen
langeren Zeitraum stattfindet. Es zeigte sich, dass die Patienten der IG insgesamt zufriedener
mit der Versorgung waren; insbesondere Patienten bei denen keine SE bzw. keine psychischen
Stérungen bzw. psychiatrischen Erkrankungen diagnostiziert wurden.

Die Erwartungen an die Behandlung im ZSE unterschieden sich nicht zwischen den Patienten,
die die SV erhalten haben, und jenen, die die NVF erhielten. Patienten der NVF duBerten sich
insgesamt zufriedener, vor allem, wenn keine psychischen bzw. psychiatrischen Diagnosen ge-
stellt wurden und dies einen Ausschluss einer psychischen bzw. psychiatrischen Ursache der
Symptome bedeutete.

Quantitative Patientenbefragung

Die HrQoL von N=1.005 Patienten, die sowohl zu TO als auch zu T2 teilgenommen haben, ge-
messen mit der EQ-5D-visual analogue scale (VAS) der KG und der IG unterschied sich weder
zu TO (KG: N=500; Mittlerer Rang=514,26; 1G: N=505; Mittlerer Rang=491,86; U=120622,00;
z=-1,228; p=0,219) noch zum 12-Monats-Follow-up (KG: N=500; Mittlerer Rang=499,65; 1G:
N=505; Mittlerer Rang=506,32; U=124573,00; z=-0,366; p=0,715) signifikant voneinander. Die
Vergleiche der HrQolL zu T2 mit geschlechtsadjustierten Referenzwerten (Janssen et al., 2019)
zeigte eine signifikant reduzierte HrQol fir die Teilnehmer von ZSE-DUO (Frauen: N=596;
M=50,80; SD=22,76; t=-27,031; df=595; p<0,001; Manner: N=387; M=50,83; SD=23,71; t=-
22,546; df=386; p<0,001) (siehe auch Anhang 2 zum Evaluationsbericht).
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Ein Zuwachs von HrQol der Patienten in der NVF gegenuber der SV konnte nicht festgestellt
werden.

Die Patientenzufriedenheit mit der SV bzw. der NVF wurde 12 Monate nach der ersten Vor-
stellung im ZSE durch den standardisierten ZUF-8 Fragebogen erfasst (n=959). Die Zufrieden-
heit lag im Median in der SV-Kohorte (n=461) bei 22 (IQR: 16-26) wahrend sie in der NVF-
Kohorte (n=498) bei 23 (IQR: 19-27) lag. Es zeigte sich ein signifikanter Unterschied zwischen
den Patienten der KG und der IG hinsichtlich der Zufriedenheit (KG: N=461; Mittlerer
Rang=450,34; IG: N=498; Mittlerer Rang=507,45; U=101116,500; z=-3,194; p=0,001).

Die Patientenzufriedenheit in der Gruppe der NVF war signifikant hoher als in der Gruppe der
SV.

6.3.2 Die NVF wird von den beteiligten Arzten positiv wahrgenommen

Fir die qualitative Befragung zur Arztezufriedenheit konnten fiir die erste Fokusgruppe acht
somatische Lotsen im KG-Zeitraum rekrutiert werden. Im 1G-Zeitraum konnten fiir die zweite
Fokusgruppe vier somatische Lotsen und flr die dritte sechs psychosomatisch bzw. psychiat-
rische Lotsen gewonnen werden.

An der quantitativen Online-Befragung zur Arztezufriedenheit nahmen 46 Arzte der ZSE (inkl.
ehemaliger Lotsen) teil. Von den Arzten aus den Typ-B-Zentren bzw. aus dem Klinikum, die
ebenfalls in die Diagnosestellung von ZSE-DUO Patienten involviert waren, nahmen 23 Arzte
teil. Zur erganzenden Infrastrukturbefragung der ZSE nahmen drei administrative Leitungen
sowie fuinf Koordinationsassistenten teil.

Zur Ermittlung der relevanten Elemente der NVF wurden die Prozesse der Versorgung am ZSE
in der SV und NVF in drei Fokusgruppeninterviews untersucht. Die identifizierten Prozesse und
Abweichungen bzw. Ergdnzungen gegeniiber den SOP bzw. Projektplanung werden im Evalu-
ationsbericht detailliert dargestellt (siehe Abbildung A3.1 im Anhang 3 zum Evaluationsbe-
richt). Durch die ermittelten Abweichungen wurde keine Konfundierung der ermittelten
Haupteffekte gesehen.

An der Arztebefragung zur Zufriedenheit nahmen insgesamt 26 arztliche ,,somatische” Lotsen
und 18 arztliche psychiatrische bzw. psychosomatische Lotsen teil (davon 67% bzw. 69% weib-
lich).

Die NVF wurde mehrheitlich positiv bewertet. Aus Sicht der &rztlichen Lotsen traf fiir 89% bis
94% eher bzw. voll und ganz zu, dass die NVF ermoglicht, voneinander zu lernen, eine sinnvolle
Ergdnzung zum reguldren Versorgungsangebot an Universitatskliniken darstellt, die Patienten
ganzheitlicher gesehen werden und die Schwelle zur psychiatrisch und psychotherapeutischen
Versorgung geringer ist. 91% der somatischen Lotsen (von n=22) und 75% der psychiatrischen
bzw. psychosomatischen Lotsen (von n=12) gaben an, (sehr) zufrieden mit der interdiszipli-
nare Zusammenarbeit mit dem jeweils anderen Kollegen zu sein. Insgesamt waren die betei-
ligten Arzte an den Zentren (sehr) zufrieden mit der NVF (79%, von n=34).

Damit kann die Hypothese als bestatigt angesehen werden, wenn auch die identifizierten Bar-
rieren und Optimierungspotentiale nicht unberiicksichtigt bleiben sollten.

Die Ergebnisse zur Zufriedenheit mit den Einzelaspekten der Versorgung bzw. den Rahmen-
bedingungen sind in Abbildungen A3.3 und A3.4 im Anhang 3 zum Evaluationsbericht darge-
stellt. Im Anhang 3 des Evaluationsberichtes werden die ermittelten Barrieren an den Schnitt-
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stellen zur RV in der niedergelassenen Gesundheitsversorgung und klinikintern sowie die Inf-
rastruktur betreffend zusammen mit den als relevant bewerteten Strategien zum Umgang mit
diesen ausfiihrlich dargestellt.

6.4 Gesundheitsokonomie

Die NVF fiihrt zu Einsparungen bei den Diagnosekosten und einem verbesserten inkremen-
tellen Kosteneffektivitdtsverhaltnis im Vergleich zur RV

Fir die Diagnosekosten ergab ein U-Test fir die IG signifikant hohere Kosten pro Patient
(M=1.564 EUR, SD=554 EUR) als in der KG (M=1.142 EUR, SD=417 EUR, p=<0,001). Die weitere
deskriptive Statistik fiir die ZSE-spezifischen Leistungen und fir die medizinischen Untersu-
chungen werden im Anhang 4 zum Evaluationsbericht dargestellt (siehe Tabellen A4.9 und
A4.10). Eine Auswertung nach den Leistungskomplexen der NVF ist im Anhang 4 zum Evalua-
tionsbericht ausgewiesen (siehe Tabelle A4.11).

Die Auswertung der Diagnosekosten insgesamt nach Diagnosestellung ergab fiir die IG hohere
Kosten pro Patient als in der KG: Die Differenz fallt fiir Patienten ohne Diagnosestellung am
hochsten aus (502 EUR pro Patient), fir Patienten mit einer gesicherten, aber nicht erklaren-
den Diagnose betragt sie 274 EUR pro Patient, flr Patienten mit einer erklarenden Diagnose
228 EUR (siehe Abbildung A4.5 im Anhang 4 zum Evaluationsbericht).

Flr die Kosten je zusatzlich erklarender Diagnose wurde eine ICER von 1.745 EUR bestimmt
(N=1.333). Dieses Ergebnis ist nach Drummond et al. (2015) als eine medizinisch tberlegene
Intervention (24% hoherer Anteil erklarender Diagnosen) mit zusatzlichen Kosten einzuord-
nen.

Zur weiteren Beurteilung der Kosteneffektivitat wurde die Kosten-Nutzwert-Relation unter
Beriicksichtigung der HrQoL bestimmt. Fiir die Beurteilung der Anderung der HrQolL wurden
die Angaben der Patienten in der Patientenbefragung zu T1 und T2 herangezogen. Fir eine,
Dropout bedingt, reduzierte Stichprobe (N=835) wurden zusatzliche Kosten je erklarender Di-
agnose (ICER) von 1.547 EUR ermittelt und fir die Kosten-Nutzwert-Relation 31.318 EUR pro
QALY. Die ermittelte Kosten-Nutzwert-Relation liegt damit tiber dem internationalen Schwel-
lenwert zur Zahlungsbereitschaft von 21.000 EUR pro QALY, aber unter dem fiir schwer er-
krankte Patienten von 53.000 EUR pro QALY (Zala et al. 2020, Leigh et al. 2016) und weist
damit fiir letztere eine vertretbare Kosten-Nutzwert-Relation auf.

Fiir die Gesamtkosten insgesamt konnte kein Unterschied zwischen I1G (M= 6.009 EUR,
S$D=9.770 EUR) und KG (M=5.685 EUR, SD=13.386 EUR) je Patient ermittelt werden (p=0,275),
auf der Ebene der beobachteten Leistungsbereiche ebenfalls nicht (siehe Tabelle A4.14 im
Anhang 4 zum Evaluationsbericht).

Weitere Ergebnisse zu Einzelleistungsebene und nach Diagnosestellung werden im Evaluati-
onsbericht Anhang 4 in Kapitel 3.2.4 berichtet.

Da die NVF nicht unmittelbar zu Einsparungen gefiihrt hat, kann die Hypothese ,,Die NVF flhrt
zu Einsparungen bei den Diagnosekosten und einem verbesserten ICER im Vergleich zur RV*
nicht bestatigt werden.
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6.5 Entwicklung eines neuen Screeninginstruments

Geeignete Screening-Fragen kénnen im klinischen Alltag zur Priorisierung von diagnosti-
schen psych. Mallnahmen herangezogen werden

In die Analyse wurden 1.300 erwachsene Patienten (KG N=636, IG N=664) eingeschlossen, von
denen mindestens ein ausgefillter Patienten-Fragebogen zu Baseline vorlag.

Die psychiatrischen bzw. psychosomatischen Lotsen nutzten die standardisierten Fragebogen
in der Anamnese der meisten Patienten und beurteilten den Einsatz der Fragebdgen als sinn-
voll.

Eine EFA wurde anhand aller Items der standardisierten Fragebdgen zur mentalen Gesundheit
durchgefihrt. Anhand der Faktorladungen wurden dann systematisch Items ausgeschlossen.
Die finale Faktorenstruktur deckte verschiedene Domanen der mentalen Gesundheit ab und
die Faktoren zeigten eine akzeptable bis hohe Reliabilitdt. Anhand der Skalen der verbliebenen
Iltems konnte ein Summenscore fiir das neu erstellte Screeninginstrument berechnet werden.
Das so generierte Modell konnte in KFAs entsprechend etablierter Grenzwerte hinreichend
bestatigt werden.

Als Ergebnis der ROC-Analyse, kann die Trennscharfe fir die Diagnose einer psychischen Er-
krankung basierend auf dem Summenscore des neuen Screeninginstruments als befriedigend
eingestuft werden.

Die Ergebnisse sind detailliert in Evaluationsbericht Anhang 5 beschrieben.

7. Diskussion der Projektergebnisse

Bei Menschen mit komplexer Symptomatologie, die wegen einer unklaren Diagnose an einem
A-Zentrum fur SE vorgestellt werden, verbessert die NVF die Wahrscheinlichkeit statistisch
signifikant und klinisch relevant, eine die Symptomatik vollstandig erklarende Diagnose bzw.
Diagnosekombination zu finden. Gleichzeitig wird die Zeit bis zur Diagnosestellung mit der NVF
verkiirzt und mehr Betroffene kénnen gezielt und erfolgreich zur Weiterbehandlung in die (lo-
kale) RV Ubergeben werden. Wahrend sich die HrQoL bei den Patienten in den 12 Monaten
nach Erstvorstellung im ZSE nicht anderte und zwischen den Gruppen nicht unterschied, wa-
ren die in der NVF betreuten Patienten signifikant zufriedener mit der Versorgung als die der
SV-Kohorte. Auch die beteiligten Arzte bewerteten die NVF mehrheitlich positiv. Die standar-
disierten Fragebogen vor Erstvorstellung der Patienten in der Ambulanz wurden von den psy-
chiatrischen bzw. psychosomatischen Facharzten als sinnvoll beurteilt.

Im Projekt ZSE-DUO wurde bei 26,8% der Teilnehmer der SV-Kohorte und 33,2% der Teilneh-
mer der NVF-Kohorte eine genetische Diagnostik durchgefiihrt. Die Bedeutung einer geneti-
schen Diagnostik im Rahmen der Abklarung von Menschen mit einer unklaren Symptomatik
und Verdacht auf eine SE wurde in verschiedenen Projekten wie TRANSLATE-NAMSE, dem US-
amerikanischen Undiagnosed Disease Network oder dem britischen 100.000 Genome Project
untersucht (Rillig et al. 2022; Schoch et al. 2021; 100,000 Genomes Project 2021). Genetische
Untersuchungen bis hin zum Whole Genome Sequencing fuhrten in diesen Projekten bei ca.
25% der Teilnehmer zu einer Diagnosestellung (Schoch et al. 2021; 100,000 Genomes Project
2021). Zusammen mit einer klinischen Evaluation gelang eine Diagnosestellung in 30-35% der
Falle (Rillig et al. 2022; Schoch et al. 2021). Damit bleiben jedoch sehr viele Falle ungeklart.
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In ZSE-DUO konnte bei 10% der Teilnehmer der SV- und 14% derer der NVF-Kohorte eine SE
neu diagnostiziert werden. Auf den ersten Blick erscheint dies geringer als bei anderen Pro-
jekten (Rillig et al. 2022; Schoch et al. 2021; 100,000 Genomes Project 2021). Allerdings wur-
den in ZSE-DUO zum grof3ten Teil Erwachsene betreut, wahrend die anderen Projekte einen
grofReren Anteil Minderjahriger untersuchten. Das Alter hat einen relevanten Einfluss darauf,
mit welcher Wahrscheinlichkeit bei unklarer Diagnose durch ein ZSE eine SE diagnostiziert
wird. Rillig et al. (2022) berichten iber die Diagnosestellung einer SE bei 1.088 von 3.619 (30%)
untersuchten Kindern und 313 von 2.033 (15%) in TRANSLATE-NAMSE untersuchten Erwach-
senen. Auch weitere Unterschiede in der Zusammensetzung der Stichprobe zwischen den Pro-
jekten kdnnen wir nicht ausschlieRen.

Eine Besonderheit bei ZSE-DUO ist, dass der Fokus auf der Etablierung von Diagnosen lag, die
die gesamte Symptomatik eines Patienten erklaren. Mit der NVF gelang dies in mehr als 40%
der Falle. Bei ca. 11% der Teilnehmer wurde mit der NVF eine SE diagnostiziert, die die Symp-
tomatik (mit)erklarte, wahrend bei 30% eine SE mit hoher Wahrscheinlichkeit als Ursache der
komplexen Beschwerden der Patienten ausgeschlossen werden konnte, da die die Sympto-
matik erklarende Diagnose bzw. Diagnosekombination aus den Bereichen der psychischen
Stérungen und/oder der nicht-seltenen, somatischen Erkrankungen stammte. Damit wurden
mehr Falle aufgeklart als bei einer intensiven klinischen Evaluation plus ausgedehnten geneti-
schen Diagnostik allein. Dies ist klinisch sehr relevant, da die Diagnosefindung — ob es sich um
eine SE handelt oder nicht — eine gezielte Uberleitung zur Behandlung in die RV erlaubt und
unnotige weitere Diagnostik verhindern hilft. Zudem war in der NVF die Zeit bis zur erklaren-
den Diagnosestellung kiirzer als in der SV und mehr Menschen konnten gezielt in die RV ver-
mittelt werden.

Menschen mit einer chronischen und komplexen Symptomatik, die zur Diagnosefindung an
einem ZSE vorgestellt werden, haben einen hohen Leidensdruck (Witt et al. 2023). Es erscheint
daher Gberraschend, dass mit der SV im ZSE-DUO Projekt nur bei 4% der Teilnehmer eine psy-
chische Stérung als Ursache bzw. Teil der Erklarung der Symptomatik diagnostiziert wurde.
Eine ganz dhnliche Punktpravalenz von knapp tber 4% wurde auch von Rillig et al. (2022) fiir
die erwachsenen Teilnehmer an TRANSLATE-NAMSE berichtet. Im Gegensatz dazu lag die 12-
Monats-Pravalenz in einer reprasentativen deutschen Stichprobe bei fast 28% (Jacobi et al.
2014). Mit der NVF in ZSE-DUO konnten dann bei ca. 50% aller Teilnehmer mit einem standar-
disierten und dem aktuellen Wissensstand entsprechenden Vorgehen psychische Stérungen
diagnostiziert werden, die in fast 14% der Teilnehmer als alleinige Erklarung fir die Sympto-
matik eingeordnet wurden und in weiteren fast 15% zur Symptomatik beitrugen. Diese St6-
rungen waren ohne die neue Lotsenstruktur zumindest teilweise nicht und nicht so schnell
erkannt und damit unbehandelt geblieben.

Die HrQolL wurde von den ZSE-DUO-Teilnehmern zu Projektbeginn deutlich schlechter beur-
teilt als in einer reprasentativen Stichprobe. Dies verdeutlicht die von den Patienten in der
guantitativen und qualitativen Befragung berichteten koérperlichen und psychischen Belastun-
gen, den hohen Leidendruck sowie die Erwartungen an die Versorgung in einem ZSE. Die ho-
here Patientenzufriedenheit in der IG kann durch die duale Lotsenstruktur und der damit ein-
hergehenden holistischen Betrachtung, die von den Patienten explizit als Erwartung benannt
und praferiert wird, beglinstigt werden (Mundlos 2018). Patienten wiinschen sich eine per-
sonliche Einbindung und engen Kontakt zu den Behandlern (Babac et al. 2018; Caputo 2014;
Crowe et al. 2019; Gainotti et al. 2018; Huyard 2009; Morel & Cano 2017; Stanerevic Katavic
2019). Insgesamt zeigte sich in der qualitativen Befragung, dass die Erwartungen, die die Pati-
enten an eine Behandlung in einem ZSE haben, sich oftmals nicht mit dem decken, was die
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ZSE anbieten. Dies macht deutlich, dass das Leistungsspektrum der ZSE den Patienten besser
dargestellt werden muss, damit unrealistische Erwartungen nicht zu Frustration und Enttau-
schung fiihren. Dies ist vor allem deshalb wichtig, da ein GroRteil der Patienten das ZSE als
,letzte Hoffnung” sieht.

Eine Kosten-Nutzwert-Relation ergab gegeniiber einem Schwellenwert zur Bewertung der
Zahlungsbereitschaft einer schwer erkrankten Population vertretbare Kosten. Das Ergebnis ist
jedoch unter Vorbehalt zu interpretieren: Es war kein Unterschied in der Lebensqualitat
(QALY) innerhalb der Patienten (Vergleich T1 zu T2) sowie zwischen KG und IG zu ermitteln,
der Beobachtungszeitraum (Diagnosestellung bis Ende des Beobachtungszeitraums) zwischen
KG und IG ist nicht vergleichbar und betragt nicht genau 12 Monate. Zudem ist der Beobach-
tungszeitraum fir eine Bewertung nach dem QALY Konzept zu kurz, um Verdanderungen in den
QALY zu ermitteln. Die Erkenntnisse aus der Patientenbefragung zu den Auswirkungen einer
Diagnose auf die HrQol fiir das untersuchte Patientenkollektiv, fihren dies eindriicklich aus.

Zur Bewertung der NVF konnen die Gesamtkosten nicht herangezogen werden, da die enthal-
tenen Therapiekosten nicht Gegenstand der Hypothese waren und wie die HrQoL aufgrund
des Zeitraumes eines Therapiebeginns sowie krankheitsbedingt verschiedener Therapiean-
satze nicht zwischen den Patienten der KG und IG vergleichbar sind.

Die Gesundheitsokonomische Evaluation ergab zusatzliche Kosten von 1.745 EUR je zusatzlich
gestellter erkldarender Diagnose in der IG gegeniiber der KG. Eine Bewertung, ob es sich dabei
um eine gute Kosteneffektivitatsrelation handelt, muss durch den Entscheidungstrager erfol-
gen. 23% mehr Patienten erhielten in der IG gegenliber der KG eine erklarende Diagnose. Ob
sich dies langfristig kosteneffektiv auswirkt - im Sinne eines positiven Effekts auf die Gesund-
heit der Patienten durch eine geeignete Therapieeinleitung, eine Reduktion der Kosten fir
weitere Diagnostik und/oder eine verbesserte HrQoL, kann mit den vorliegenden Daten nicht
beantwortet werden. Hierzu bedarf es weiterer Forschung tiber einen langerfristigen Zeitraum
zur Beurteilung. Fir eine gesundheitsokonomische Bewertung missten die langfristigen Kos-
ten und Effekte (QALYs) bestimmt werden.

Die NVF und deren Kernelemente wurden von den beteiligten Lotsen mehrheitlich positiv
wahrgenommen. Bezlglich der Prozesse an den Schnittstellen zur weiteren Diagnostik und
infrastruktureller Aspekte besteht jedoch aus Sicht der befragten Arzte noch Verbesserungs-
potential. Erste Ansatzpunkte zum Umgang mit den Schnittstellenproblemen konnten identi-
fizierten werden. Die von den Arzten adressierten Barrieren und Verbesserungsvorschlige
sollten bei der Umsetzung in die RV berticksichtigt werden. Ein Leitfaden und Handlungsemp-
fehlungen fir die NVF zur Integration in bestehende oder neue ZSE wurde mit dem Manual
Version 1.0 Duale Lotsenstruktur an Zentren fiir Seltene Erkrankungen in Zusammenarbeit der
Projektmitglieder unter Berlicksichtigung der zur Studie entwickelten SOPs sowie der qualita-
tiven und quantitativen Erkenntnisse aus der Arztebefragung erstellt (de Zwaan et al. 2022).

Einordnung moglicher Limitierungen der Studie

Studiendesign: Ein doppelblindes, randomisiertes Studiendesign gilt als Goldstandard zum
Wirksamkeitsnachweis einer MaRnahme (Bothwell et al. 2016). Fir ZSE-DUO wurde jedoch
ein Kohortendesign gewadhlt, da bei einem randomisierten Design eine ,Kontamination” der
SV-Kohorte mit Nutzung von Komponenten der NVF als unvermeidbar eingeschatzt wurde.
Mit anderen Worten, es wurde angenommen, dass bei paralleler, randomisierter Zuweisung
von Teilnehmern innerhalb eines ZSE zur SV und NVF der hohe Leidensdruck der Patienten
auch der SV mit hochster Wahrscheinlichkeit zu einer Nutzung von Komponenten der NVF
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geflihrt hatte. Speziell ware der psychiatrische bzw. psychosomatische Facharzt bei vielen Teil-
nehmern der SV um Rat (und Tat) gebeten worden. Eine Verblindung des Projektpersonals
und der Teilnehmer war aufgrund der Art der Versorgung nicht moglich. Auch ein Cluster-
randomisiertes Design war aufgrund der zu geringen Zahl der teilnehmenden Zentren mit Blick
auf die angenommenen Effekte der NVF und die Unterschiedene zwischen den ZSE nicht rea-
listisch.

Selektionsbias und Reprasentativitdt der Ergebnisse: Die Diagnosekategorie und -haufigkeit in
einer ZSE-Sprechstunde fiir unklare Diagnosen hidngt von verschiedenen Faktoren und Cha-
rakteristika der vorgestellten Patienten wie Alter etc. ab. Damit bekommt die Auswahl der
Teilnehmer an der SV und NVF eine besondere Bedeutung. Durch die Wahl der Ein- und Aus-
schluss-Kriterien und eine SOP zum Projekteinschluss ist es in ZSE-DUO gelungen, vergleich-
bare Kohorten fir die SV und NVF zu rekrutieren. Die statistisch signifikanten, aber klinisch als
nicht relevant eingeschatzten Unterschiede zwischen den Kohorten in Bezug auf die Alters-
verteilung und die hohere Bildung wurden durch die Wahl der statistischen Modelle mit ent-
sprechenden Adjustierungen beriicksichtigt. Die adjustierten Modelle bestatigten die Effekte
der NVF bzgl. hiufigerer Diagnosestellung, kiirzerer Diagnosedauer, hiaufigerer Uberleitung in
die RV und héherer Patientenzufriedenheit.

Die Ergebnisse in der SV-Kohorte bzgl. Diagnosestellung und -dauer sind relativ vergleichbar
zu denen fiir die erwachsenen Teilnehmer des TRANSLATE-NAMSE Projekts (Rillig et al. 2022;
Wainwright et al. 2022). Dies spricht gegen einen relevanten Selektionsbias. Insbesondere
spricht diese Vergleichbarkeit aber auch fiir eine gute Reprasentativitat der Teilnehmer an
ZSE-DUO bezogen auf Patienten anderer ZSE. Die Ergebnisse der NVF sind reprasentativ, da
mit 11 der aktuell 35 im SE-Atlas verzeichneten ZSE fast ein Drittel aller ZSE an ZSE-DUO
teilgenommen haben.

Kohorteneffekt durch die COVID-19-Pandemie: Wahrend der Rekrutierung und Versorgung
der NVF-Teilnehmer kam es aufgrund der COVID-19-Pandemie zu Lockdowns und insgesamt
erschwerter Versorgung im Gesundheitswesen. Dadurch wurde die Rekrutierung verzogert,
externe medinische Unterlagen waren schwerer zugdnglich und Untersuchungstermine
mussten verschoben bzw. abgesagt werden. Diese Schwierigkeiten wurden auch in den
explorativen Analysen zu Abschatzung moglicher Verzerrungen in der Versorgungsqualitat
deutlich, die in der NVF einen langeren Zeitraum zwischen Erstkontakt mit dem ZSE und
ambulanter Erstvorstellung zeigte. Trotzdem gelang es — durch eine Verlangerung der
Rekrutierungsphase — ausreichend Teilnehmer in das Projekt aufzunehmen und zu versorgen.
Mit Blick auf die mit der COVID-19-Pandemie assoziierten Versorgungsschierigkeiten ist es
besonders bemerkenswert, dass in der NVF mehr Diagnosen im Mittel schneller gestellt
werden konnten als mit der SV. Auch wurden mit der NVF so viele SE diagnostiziert wie mit
der SV. In Frankreich wurde wahrend der COVID-19-Pandemie ein 50%iger Riickgang bei den
Neudiagnosen der SE beobachtet (Soussand et al. 2022).

8. Verwendung der Ergebnisse nach Ende der Forderung

Die in dem Projekt ZSE-DUO entwickelte und evaluierte NVF (duale Lotsenstruktur) wird von
den am Projekt teilnehmenden ZSE als essentieller Bestandteil der Versorgung von Jugendli-
chen und Erwachsenen mit komplexer Symptomatik und Verdacht auf eine SE, aber unklarer
Diagnose gesehen. Einige der an ZSE-DUO teilnehmenden ZSE fiihren die Versorgungspfade
flr ausgewahlte Patienten aktuell fort, soweit es die finanziellen und personellen Ressourcen
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zulassen. Eine Gibergangsweise Fortfihrung der dualen Versorgung im Rahmen des Selektiv-
vertrages wird vorbereitet. Weiterer Forschungsbedarf besteht nicht.

Eine Ubertragung der im Projekt ZSE-DUO gewonnenen Erkenntnisse bzgl. der etablierten und
optimierten Strukturen und Prozesse der dualen Lotsenstruktur auf die anderen, nicht am
Projekt beteiligten Typ-A-Zentren fir SE ist relativ einfach moglich, zumal die am Projekt be-
teiligten ZSE eine ausreichende Diversitat aufweisen, um die individuellen Voraussetzungen
von ZSE grundsatzlich abzubilden. Fiir die Umsetzung an anderen ZSE wird auch auf das Ma-
nual zur dualen Lotsenstruktur verwiesen, das mit dem Input von allen ZSE im Projekt entwi-
ckelt wurde (de Zwaan et al. 2022).

Im Projekt ZSE-DUO wurde eine gemeinsame Plattform fir virtuelle Konsile und Fallkonferen-
zen (Konsil-SE) etabliert, die auf der Softwarel6sung der Europdischen Referenznetzwerke (Cli-
nical Patient Management System - CPMS) basiert. Das CPMS ist eine von der Firma OpenApp
entwickelte Software. Gegen eine jahrliche Zahlung von Lizenzgeblihren an OpenApp kann
Konsil-SE von allen ZSE, die sich dem Deutschen Referenznetzwerk der ZSE (DeRN-SE) anschlie-
Ren, genutzt werden. Konsil-SE steht damit weiter fir Fallkonferenzen zwischen den A-Zen-
tren zur Verfligung.

Uberfiihrung der Projektergebnisse in die RV

Die spezifischen Leistungen von ZSE-DUO im Rahmen der NVF an den ZSE waren:

* Sichtung der eingehenden Unterlagen durch den psychiatrischen bzw. psychosomati-
schen facharztlichen Lotsen zusatzlich zum somatischen facharztlichen Lotsen

* Fallbesprechungen und Koordination der Versorgung zwischen dem psychiatrischen
bzw. psychosomatischen facharztlichen Lotsen und dem somatischen facharztlichen Lot-
sen

* Ambulante Untersuchung von Patienten in einer gemeinsamen Sprechstunde fiir un-
klare Diagnosen durch den psychiatrischen bzw. psychosomatischen facharztlichen Lot-
sen sowie dem somatischen facharztlichen Lotsen

* Gemeinsame ambulante Untersuchung von Patienten in der Sprechstunde fiir unklare
Diagnosen

* Telemedizinische Sprechstunden mit diagnostischer Fragestellung sowie begleitend und
Uberleitend in die (heimatnahe) RV. Die telemedizinische Betreuung wurde v.a. vom
psychiatrischen bzw. psychosomatischen facharztlichen Lotsen durchgefiihrt.

* Interdisziplinare Fallkonferenzen fir ambulante Patienten mit mindestens drei Experten
aus den jeweils relevanten klinischen Bereichen fiir interne ambulante als auch fiir Pati-
enten anderer Uniklinika im Rahmen von zentreniibergreifenden Konferenzen.

Zusammengefasst hat die innovative Versorgung in ZSE-DUO folgende Charakteristika:
* Vornehmlich Versorgung ambulanter Patienten
* Versorgung von Kindern und Erwachsenen

* Versorgung von Menschen mit komplexer Symptomatik ohne erklarende Diagnose (,,Pa-
tienten ohne Diagnose®)

* Inter- und multidisziplinar angelegte Versorgung mit Verfligbarkeit vieler Fachrichtun-
gen und Experten fiir Konsile und Fallkonferenzen

* Versorgung durch Typ A-Zentren fiir SE (universitare Zentren mit einer Sprechstunde fir
unklare Diagnosen)
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Die Paragraphen des SGB V zur ambulanten Versorgung durch Krankenhauser, die in ihrer ak-
tuellen Form geeignet sein kdnnten, die innovative Versorgungsstruktur sowie die Prozesse
bei ZSE-DUO abzubilden, sind in Tabelle 5 mit Angaben zur Passgenauigkeit zusammengefasst.

Tabelle 5. Fiir die Duale Lotsenstruktur in Frage kommende Paragraphen des SGB V

§116b

Ambulante spezial-
facharztliche Versor-

gung

» Seltene Erkrankun-
gen werden in
§116b spezifisch
adressiert

» bundeseinheitliche
Vergutungsstruktur

CONs

» An konkrete Diag-
nose(gruppen) ge-
bunden.

» EBM musste erwei-
tert werden (u.a.
um interne Fallkon-
ferenzen, Arbeit im
Tandem)

» Beschrankung der
Versorgung auf uni-
versitare Einrich-
tungen (ZSE) bisher
nicht in §116b vor-
gesehen

§117

Hochschulambulan-
zen

» Bindung an univer-
sitare Strukturen

» Nicht auf einzelne
Diagnosen / Diag-
nosegruppen bezo-
gen

» Komplexe interdis-
ziplindre Versor-
gung bei ZSE-DUO
Ubersteigt bei Wei-
tem die Méglichkei-
ten einer Hoch-
schulambulanz

» Fallkonferenzen mit
anderen Typ A-Zen-
tren nicht abbildbar

Vorschlag zur Uberfiihrung von ZSE-DUO in die RV

§118 Psychiatrische
Institutsambulanzen

§118a Geriatrische
Institutsambulanzen

» Nicht auf spezifi-
sche Diagnosen /
Diagnosegruppen
bezogen

» Psychiatrische Ver-
sorgung ist adres-
siert

» Versorgung auf psy-
chiatrische Patien-
ten bzw. geriatri-
sche Patienten be-
schrankt

» Klarer Versorgungs-
auftrag, kein Auf-
trag zur Diagnose-
findung

§119 Sozialpadiatri-
sche Zentren

§119a Ambulante Be-
handlung in Einrich-
tungen der Behinder-
tenhilfe

§119c Medizinische
Behandlungszentren

» Zentralisierte Ver-
sorgung steht im
Vordergrund

» MaBnahmen zur
Verbesserung der
Teilhabe inkludiert

» Bindung der Versor-
gung an spezielle
Altersgruppen (Kin-
der/ Erwachsene)
bzw. Indikationen
(geistige Behinde-
rung, schwere
Mehrfachbehinde-
rung)

Die in Tabelle 5 dargestellten Paragraphen im SGB V adressieren jeweils Teilaspekte der inno-
vativen Versorgung bei ZSE-DUO. Keiner der Paragraphen ist jedoch in seiner jetzigen Form
geeignet, alle Charakteristika abzubilden. Es wird daher vorgeschlagen, einen der existieren-
den Paragraphen zu erweitern oder einen neuen Paragraphen in das SGB V aufzunehmen, z. B.

als §116¢ oder §119d.

Dieser Paragraph sollte folgende Punkte beinhalten:
» Zielgruppe: Kinder und Erwachsene mit komplexer Symptomatik ohne erklarende Diagnose
(,Patienten ohne Diagnose”) und Verdacht auf eine SE.
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> Ziel der Versorgung: Diagnosefindung und Uberleitung in eine (heimatnahe) RV.

» Inhalt der Versorgung: Ambulante Versorgung durch ein Tandem bestehend aus einem
Facharzt fiir Psychiatrie bzw. Psychosomatik und einem Facharzt einer somatischen Diszip-
lin, inkl. Aktensichtung und -beurteilung, ambulanten Vorstellungen, Telemedizin und Fall-
konferenzen fiir Patienten des eigenen Klinikums und anderer Typ A-Zentren fiir SE.

> Voraussetzung (Anforderung) 1: Uberweisung durch einen Facharzt.

» Voraussetzung (Anforderung) 2: Das die Leistungen erbringende ZSE erfillt alle Anforde-
rungen an ein solches Zentrum, die durch den Gemeinsamen Bundesausschuss (Zentrums-
beschluss inkl. Anlage 1 vom 05.12.2019, gedndert 18.03.2022) formuliert wurden. Eine
Zertifizierung des Typ-A-Zentrums sollte als Beleg der Erfillung der Voraussetzungen zur
Versorgung anerkannt werden.

Ausblick

Uberbriickend soll die innovative Versorgung von ZSE-DUO im Rahmen eines Selektivvertrages
weitergefiihrt werden.

Ein eigener Paragraph, der die ambulante Versorgung von Menschen mit unklarer Diagnose
an ZSE regelt, konnte perspektivisch auch wirksame Komponenten anderer innovativer Ver-
sorgungsprojekte wie TRANSLATE-NAMSE oder auch erfolgreiche Versorgungsformen aus
dem Modellvorhaben §64e abbilden.
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e Zusammenhang Arztezufriedenheit und Behandlungszufriedenheit der Patienten nach
Diagnoseart und Versorgungsform.
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Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen

ZSE-DUO

in Zentren fur Seltene Erkrankungen

Anlage 1

Duale Lotsenstruktur
SOP

Aus Griinden der besseren Lesbarkeit wird auf die gleichzeitige Verwendung der Sprachformen
mannlich, weiblich und divers (m/w/d) verzichtet. Samtliche Personenbezeichnungen gelten
gleichermalien fir alle Geschlechter.

Hintergrund

Die Erfahrungen zeigen, dass bei Menschen mit unklarer Diagnose, die sich in einem Zentrum
fur Seltene Erkrankungen vorstellen, ein hohes Mal an psychiatrisch-psychosomatischer (Co-)
Morbiditdt besteht. Die damit verbundenen Symptome kdnnen die Zeichen einer Seltenen
Erkrankung verschleiern und so eine Diagnose und Behandlung erschweren bzw. verzégern.
Umgekehrt kénnen auch nicht-seltene somatische Erkrankungen zusammen mit einer
psychiatrischen Erkrankung oder Somatisierungsstérung ein komplexes Beschwerdebild
erzeugen, welches an eine Seltene Erkrankung denken Iasst.

Aktuell werden in Deutschland Patienten mit unklaren komplexen Beschwerdebildern, die meist
unter unspezifischen Symptomen leiden, haufig vor Abschluss einer somatischen Diagnostik an
einen Psychiater bzw. Psychosomatiker verwiesen, was von den Betroffenen nicht
nachvollzogen werden kann und zusatzlich als belastend empfunden wird. Auch die , klassische”
Versorgung in einem ZSE beginnt mit einer somatischen Abklarung. Wenn dort (zunachst) keine
Diagnose gestellt werden kann, wird bisher oft empfohlen, sich bei einem Psychiater oder
Psychosomatiker vorzustellen. Dadurch wird die Suche nach einer Seltenen Erkrankung im
besten Fall nur ausgesetzt, oft aber auch beendet. Von Seiten der Patienten wird das Vorgehen
als ,,Abschiebung” empfunden. Sie nehmen das Angebot einer psychiatrisch-psychosomatischen
Abklarung und Hilfe nicht an, sondern suchen in der Folge weitere Experten auf oder nehmen
Kontakt zu weiteren ZSEs auf, so dass eine abschlieBende Diagnosestellung im besten Fall
verzogert wird, im schlechtesten Fall aber ganz unterbleibt. Letztlich bleibt somit die endgiiltige
Diagnose aber auch eine mogliche psychische Problematik lange Zeit unbehandelt und tragt zu
erheblichen und Gberflissigen Kosten im Gesundheitssystem bei.

Mit diesem Hintergrund wird im Rahmen des Projektes ZSE-DUO der parallele Einsatz eines
psychosomatischen/psychiatrischen Lotsen zum bisherigen somatischen Lotsen bei allen
Schritten in der Betreuung etabliert, d.h. dass beide Lotsen von der Sichtung der Unterlagen
nach der Anmeldung bis zu den zentreniibergreifenden Fallkonferenzen zusammenarbeiten.
Zusatzlich wird die Moglichkeit einer telemedizinischen Sprechstunde erganzend zu der Prasenz-
sprechstunde geschaffen, die vor und nach der Erstvorstellung genutzt werden kann. Die
folgende Abbildung fasst die Ablaufe und die Einsatzbereiche des
psychosomatischen/psychiatrischen Lotsen zuséatzlich zum somatischen Facharzt zusammen:
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Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen

ZSE-DUO

in Zentren fur Seltene Erkrankungen

@

Sichtung der Arztbriefe, Bildgebung etc., Fallbesprechung

<: Gemeinsam durch somatischen und psychiatrisch-
psychosomatischen Facharzt

z @9

Prasenzambulanz Telemedizinische Sprechstunde

<:] Gemeinsam durch <;::> Gemeinsam durch

somatischen und psychiatrisch- somatischen und psychiatrisch-
psychosomatischen Facharzt psychosomatischen Facharzt

~ N rJ ~
Erganzende Telemedizinische

Sprechstunde

somatischer und/oder psychiatrisch-
psychosomatischen Facharzt

U © $

Regionale interdisziplinare Fallkonferenz

Cj Mit psychiatrisch-psychosomatischem Facharzt ]

O

Interdisziplindre Fallkonferenz des ZSE-Netzwerks

Regelversorgung regional oder lber ZSE-Netzwerk

: [ Mit psychiatrisch-psychosomatischem Facharzt ]

:: Aktuelle Versorgung
' an den ZSEs E ’ D ' :> Neue Versorgungsform

Im Folgenden wird die Arbeit des psychosomatischen/psychiatrischen Lotsens in jedem der
einzelnen Schritte genauer beschrieben. Dabei sind die einzelnen Punkte in der Graphik oben
nummeriert. Diese Nummern entsprechen der Nummerierung der jeweiligen Abschnitte. Fir
manche der Punkte gibt es flir das Projekt ZSE-DUO auch eigene SOPs.

1. Sichtung der eingehenden Akten und Fragebodgen — u.a. Abschitzung des Bedarfs fiir die
Erstvorstellung
(siehe auch SOP Rekrutierung der Patienten in der Interventionsgruppe, Seite 2 ,Fallbe-
sprechung”)
Beide Lotsen sollen vor bzw. in der Fallbesprechung die vollstdndigen Akten des Patienten
sichten und unter Beriicksichtigung aller zuriickgesandten Fragebogen (Patientenfragebogen
zur Krankheitsgeschichte, psychiatrisch-psychosomatische und Lebensqualitatsfragebégen) das
Vorgehen zum Patienten abstimmen. Dazu gehéren neben der Entscheidung, ob der Patient zur
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Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen

ZSE-DUO

in Zentren fur Seltene Erkrankungen
Vorstellung im ZSE eingeladen wird, auch Festlegungen bzgl. der Planung

der Vorstellung in der Prasenzsprechstunde. Diese Festlegung kdnnten u.a.
die folgenden Bereiche betreffen:

e Sollte vor der Prasenzsprechstunde eine telemedizinische Sprechstunde erfolgen?
Wenn ja, sollte diese durch den somatischen Lotsen, den
psychosomatischen/psychiatrischen Lotsen oder beide gemeinsam Ubernommen
werden.

e Welche Zusatzdiagnostik ist evtl. im Rahmen der Prasenzsprechstunde erforderlich?

e Welche Zeitressourcen wahrend der Prasenzsprechstunde sind fiir den somatischen
Lotsen und den psychosomatischen/psychiatrischen Lotsen zu planen, wie viel Zeit soll
gef. mit beiden Lotsen gemeinsam plus dem Patienten geplant werden.

e Wie sollte die Prasenzsprechstunde ablaufen (zeitliche Planung)?

2. Prasenzsprechstunden (gemeinsame Inhalte)
Ablauf
Die Prasenzsprechstunde beginnt mit einer gemeinsamen BegriRung des Patienten durch den
somatischen und den psychosomatischen/psychiatrischen Lotsen (,wir sind das Team fiir
Seltene Erkrankungen®), bei der auch Fragen des Patienten angesprochen werden. Dieses
gemeinsame Auftreten soll dem Patienten die enge Zusammenarbeit darstellen und das Gefiihl
vermitteln, in allen Aspekten seiner Beschwerden ernst genommen und eben nicht in eine
»Schublade gesteckt” bzw. ,,abgeschoben” zu werden. Die gemeinsame Begriifung dient aber
auch dazu, den Ablauf der Vorstellung kurz zu besprechen.
Danach kann jeder der Lotsen getrennt den Patienten sprechen und untersuchen, dies kann aber
auch gemeinsam in Teilen oder vollstandig erfolgen.

Koordination der Lotsenzeiten

Da die Infrastruktur in den beteiligten Zentren stark voneinander abweicht und auch die Lotsen
von ZSE-DUO keine einheitlichen Arbeitszeiten haben, ist die Koordination der Lotsenzeiten fur
die Prasenzsprechstunde den jeweiligen Zentren lberlassen. Es soll allerdings in jedem Fall eine
gemeinsame Besprechung der beiden Lotsen vor der Prasenzsprechstunde, ein gemeinsamer
Teil in der Prasenzsprechstunde sowie eine gemeinsame Nachbesprechung stattfinden.
Ausfallkonzept IN  EINZELFALLEN: Wenn der somatische Arzt oder
psychosomatische/psychiatrische Lotse geplant verhindert ist, greift eine
Vertretungslosung mit eingearbeiteten Arzten.

Urlaubsplanung
Wenn die Moglichkeit besteht die Urlaube der beiden Lotsen parallel zu planen, sollte diese

Vorgehensweise einer Vertretung vorgezogen werden. Ein Vertretungsplan der jeweiligen
Lotsen sollte innerhalb der ZSEs erstellt, gefiihrt und umgesetzt werden.

Krankheitsfall eines Lotsen

Ebenfalls sollte ein Vertretungsplan bei einem Krankheitsfall der Lotsen im Zentrum zur
Verflgung stehen. Der ,Einschluss” des Patienten (Gegenzeichnung der Einwilligungserklarung
durch den Arzt, Aushdandigen einer Kopie der unterzeichneten Einwilligungserklarung an den
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ZSE-DUO

in Zentren fur Seltene Erkrankungen
Patienten, Ausfillen des Screeningbogens, des CRF Baseline Patient/Kind

und Eltern und des CRF Gesundheitsbkonomie Patient/Eltern) kann durch

den ZSE-DUO Lotsen durchgefiihrt werden, der vor Ort ist. Falls keine Vertretung im
Krankheitsfall greifen kann, muss zeitnah ein erneuter Termin (als Prasenztermin oder in
Einzelfdllen auch als telemedizinische Sprechstunde) bei dem Lotsen bzw. in dem Fachbereich
erfolgen, der durch den Krankheitsfall nicht stattfinden konnte.

3. Telemedizinische Sprechstunde
Fiir die telemedizinische Sprechstunde sollte — soweit vorhanden — ein etabliertes System des
jeweiligen Universitatsklinikums genutzt werden. Da jedoch viele ZSEs keinen Zugang zu einem
von ihrem Universitatsklinikum freigegebenen System haben, steht allen ZSEs die Moglichkeit
offen, einen Skype for Business-Zugang Uber das Universitatsklinikum Wirzburg zu nutzen.
Hierzu ist ein entsprechender Nutzerantrag an das Universitatsklinikum Wiurzburg zu stellen und
das Vorgehen mit dem lokalen Datenschutzbeauftragten abzusprechen.
Inhaltlich kann die telemedizinische Sprechstunde genutzt werden, um die Prasenzsprechstunde
vorzubereiten, die Ergebnisse der Prasenzsprechstunde mit dem Patienten nach zu besprechen
oder auch eine psychiatrische-psychosomatische (Kurz-)Iintervention zum Abbau von akuten
Krisen bzw. zur Uberbriickung bis zur Vermittlung in die Regelversorgung durchzufiihren.
Bei Durchfiihrung einer telemedizinischen Sprechstunde missen verschiedene Punkte in dem
Dokumentationsblatt ,,CRF Leistungserfassung” dokumentiert werden.
e Betreffende Studien-ID
e Datum der telemedizinischen Sprechstunde
e Dauer der telemedizinischen Sprechstunde
e Anzahl der Teilnehmer an der telemedizinischen Sprechstunde (Koordinationsassistenz
ausgeschlossen)
Teilnahme eines psychosomatischen/psychiatrischen Lotsen

4. Fallbesprechung, Fallkonferenz
Zu den Details wird auf das SOP Fallkonferenz verwiesen.
Eine gemeinsame Fallbesprechung vor und nach der Prdsenzsprechstunde zwischen beiden
Lotsen muss gewahrleistet sein. Hier soll auch thematisiert werden, ob ggf. telemedizinischen
Sprechstunden (Punkt 3) oder eine interdisziplinare Fallkonferenz zu dem Patienten sinnvoll
sind.
Fiir die zentrumsinternen und zentrumsibergreifenden Fallkonferenzen miissen verschiedene
Aspekte dokumentiert im CRF Leistungserfassung dokumentiert werden:
e Betreffende Studien-ID
e Datum der Fallkonferenz
e Dauer der Fallkonferenz
Anzahl der Teilnehmer an der Fallkonferenz (Koordinationsassistenz ausgeschlossen)
Teilnahme eines psychosomatischen/psychiatrischen Lotsen
Zentrumsinterne interdisziplindre Fallkonferenzen finden typischerweise als Pradsenztreffen
statt, zentrumsibergreifende Fallkonferenzen als virtuelles Treffen mit telemedizinischen
Systemen wie Skype for Business.

5. Vorgehen bei akuter Suizidalitat
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ZSE-DUO

in Zentren fur Seltene Erkrankungen
(siehe Praxisempfehlung Verhalten bei Verdacht auf Suizidalitat)

Bei der Interventionsgruppe werden zu verschiedenen Zeitpunkten
Fragebdgen zur mentalen Gesundheit vom Patienten ausgefillt, die zeitnah auf Hinweise bzgl.
Suizidalitat gepriift werden missen. Die Ausfillzeitpunkte sind:

1. Zur Komplettierung der Anfrage an einem ZSE

2. Inder ersten Prasenzsprechstunde vor den eigentlichen Lotsenterminen,

3. Im Follow-up, 12 Monate nach erstmaliger Vorstellung in der Prasenzsprechstunde

6. Vermittlung in die Regelversorgung

Scheint es sinnvoll, den Patienten wahrend der Betreuung im ZSE fiir gewisse Abklarungsschritte
oder Therapiebausteine an Strukturen der Regelversorgung zu vermitteln oder nach Abschluss
der Abklarung im ZSE eine Weiterbetreuung im Rahmen der Regelversorgung zu organisieren,
kénnen — soweit ein Einverstdandnis des Patienten vorliegt — sowohl der somatische als auch der
psychosomatische/psychiatrische Lotse Kontakt zu den entsprechenden Stellen der
Regelversorgung aufnehmen. Weiterhin kann der Lotse bei Indikation eine ambulante,
tagesklinische oder stationare Betreuung zur weiteren Diagnostik oder Therapie am jeweiligen
Standort veranlassen, wenn dies der Wunsch des Patienten ist. Der Patient wird in jedem Fall
Uber die Regelversorgung informiert, beraten, erhalt Empfehlungen und unterstiitzende Hilfen.
Jedoch wird bei den meisten Patienten aus Griinden der rdaumlichen Entfernungen, der
Therapiemotivation und der Eigenverantwortung, die Regelversorgung auRerhalb der jeweiligen
Uniklinik stattfinden.

Ziel ist es, einen guten Ubergang in die Regelversorgung zu erreichen und insbesondere Briiche
in der Betreuung zu vermeiden.
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Z5E-DUO

in Zentren fur Seltene Erkrankungen

Anlage 2

SOP Abklarung eines Patienten mit unklarer
Diagnose

Aus Grinden der besseren Lesbarkeit wird auf die gleichzeitige Verwendung der Sprachformen mannlich,
weiblich und divers (m/w/d) verzichtet. Samtliche Personenbezeichnungen gelten gleichermaRen fiir alle
Geschlechter.

Das folgende Schema stellt den diagnostischen Weg fiir einen Patienten dar, der sich bzw. seine Angehorigen
oder dessen Arzt aufgrund einer unklarer Diagnose und Verdacht auf eine Seltene Erkrankung an das ZSE
wendet. Die Schritte werden in der dargestellten Reihenfolge durchlaufen, wobei im Ablauf bei Bedarf auch
Ruckfihrungen auf einen friiheren Bearbeitungsschritt erfolgen kdnnen, zum anderen aber auch Patienten
im Verlauf bei jedem der Schritte aus dem ZSE A-Zentrum an ein B-Zentrum, eine andere Einrichtung des
Universitatsklinikums oder den betreuenden (Haus-)Arzt abgegeben werden kénnen.

1. Erstkontakt:
der Patient, ein Angehoriger oder betreuender Arzt stellt eine Anfrage an das ZSE (telefonisch,
Fax, Email)

2. Erste Sichtung der Anfrage:
Durchsicht der verfigbaren Informationen durch arztlichen Lotsen des Zentrums oder
Vertreter, Dokumentation mittels standardisiertem Formblatt, Festlegung der noch
erforderlichen Unterlagen.

3. Anforderung fehlender Unterlagen und Befunde:
Patientenfragebogen der ZSEs (https://www.ukw.de/zse-duo), Uberweisungsschein, Epikrise
des Hausarztes, Vorunterlagen inkl. Arztbriefe, Bildgebung, Laborwerte, etc.

4. Erstellung der Epikrise:
Standardisierte Epikrise durch arztlichen Lotsen des ZSE (siehe Vorlage)

5. Fallbesprechung:
Fallbesprechung mit mindestens zwei Arzten, bevorzugt aus zwei Fachrichtungen
i Einengung der Differentialdiagnose, Ausschluss von Erkrankungen
ii. Festlegung, ob noch Unterlagen oder erganzende ambulante Diagnostik bendétigt
werden
iii. Entscheidung ob die Anfrage bearbeitet wird als
a. Bearbeitung auf Aktenlage
b. Vorstellung in einer Spezialsprechstunde/einem Typ B-Zentrum
c. Vorstellung in der Sprechstunde fiir unklare Diagnosen
Dokumentation der Ergebnisse Fallbesprechung mittels Vorlage (siehe Anlage)
Wenn keine Vorstellung in der Sprechstunde erfolgt, wird ein Arztbrief (iber das Ergebnis der
Fallbesprechung verfasst.
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Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen

ZSE-DUO

in Zentren fur Seltene Erkrankungen

6. Vorstellung Sprechstunde fiir unklare Diagnosen (ggf. mehrfach):
Vorstellung bei arztlichem Lotsen, in Interventionsgruppe zusammen mit
psychosomatischen/psychiatrischen Lotsen
Bei Erstvorstellung Einholung der Einverstandniserklarung(en)
Je nach Krankheitskomplex ggf. bereits Terminierung Zusatzdiagnostik veranlassen
Nach der Vorstellung ggf. erneut erganzende Literaturrecherche
Arztbrief

7. Bei weiter unklarer Diagnose Vorstellung in interdisziplinarer Fallkonferenz: (siehe SOP
Fallkonferenz)

8. Bei weiterbestehendem Verdacht auf eine Seltene Erkrankung ggf. zentrumsiibergreifende
Fallkonferenz oder Weiterleitung zu anderem Expertenzentrum / ZSE

9. In jedem Fall abschlieBender Brief
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in Zentren fur Seltene Erkrankungen ZSE-DUO
Flow-Chart
Betreuender Arzt: Patient:
Fragebogen

1. Uberweisung
2. Strukturierte Epikrise

ﬂ

1.
<t:‘> 2. Einverstandniszum
Datenaustausch mit

betreuendem Arzt

¥’

Sekretariat ZSE

$:

¢ Sichtung der Unterlagen,
‘ Epikrise

$

Fallbesprechung
(wenigstens 2 Arzte)

¢ Ambulanzfur
Unklare Diagnosen

3

Regionale interdisziplinare
Fallkonferenz

$

Interdisziplinare Fallkonferenz
mit anderen ZSEs

Regelversorgung (z.B. betr. Arzt, Facharzte, Schmerzambulanz, Psychosomatiker, Rehabilitation, etc.)

ZSE /
Uniklinikum

Ggf. Vorstellungin einem/einer
Typ B-Zentrum des ZSE
Spezialambulanzdes Klinikums
Diagnostischen Abt. des Klinikums
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Epikrise Patient Zentrum fir Seltene Erkrankungen

Patientenname: Geburtsdatum:
Geschlecht: Alter:
Symptombeginn

Alter bei Symptombeginn
Hauptbeschwerden

Q| WIN|F

Beschreibung Beschwerdeverlauf

Vorerkrankungen

Familienanamnese

Sozialanamnese

Familienstand
Ausbildung
Beruf
Aktuell arbeitsfahig?
Bisherige diagnostische Abklarung

Labor

Bildgebung

Genetik

Andere Zusatzdiagnostik

Psychosozialer Bedarf
Depression
Lebensqualitat

Aktuelle Medikation

Medikament 1
Medikament 2
Weitere
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Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen

in Zentren fur Seltene Erkrankungen

Fallbesprechung Patient Zentrum fiir Seltene Erkrankungen

Patientenname: Geburtsdatum:
Geschlecht: Alter:

ZSE-DUO

Erganzungen zur Epikrise

Fehlende Befunde

Empfehlung offene /
erganzende / wiederholende
Diagnostik

Mdgliche Verdachtsdiagnosen

Procedere
Terminvereinbarung A-Zentrum | o Ja
(Sprechstunde fur unklare o Nein
Diagnosen)
Weitervermittlung B-Zentrum o Ja
o Nein
Weitervermittlung intern o Ja
(andere als B-Zentren) o Nein
Weitervermittlung extern o Ja
o Nein
Antwortbrief an den Patienten o Ja
ohne Weitervermittlung o Nein

SOP_ZSE-DUO_Abklarung unklare Diagnose_V4.0

Seite 5von 5



Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen in Zentren

ZSE-DUO

fur Seltene Erkrankungen

Anlage 3: Praxisempfehlung zum Verhalten bei Verdacht auf Suizidalitat im Rahmen der ZSE- DUO-
Erhebung und Textvorlage Dokumentation des Telefonkontaktes

Verhalten bei Verdacht auf
Suizidalitat im Rahmen der
ZSE-DUO-Erhebung

Praxisempfehlung

Aus Griinden der besseren Lesbarkeit wird auf die gleichzeitige Verwendung der Sprachformen mannlich,
weiblich und divers (m/w/d) verzichtet. Samtliche Personenbezeichnungen gelten gleichermaRen fir alle
Geschlechter.

Erkennen einer moglichen Suizidalitat

Bei der Anmeldung an einem Zentrum fiir Seltene Erkrankungen werden vom Patienten eine Reihe von

Fragebdgen beantwortet. Hierzu gehéren sowohl der allgemeine Basisfragebogen als auch spezielle
Screeningfragebogen zur psychischen Gesundheit. Sollten sich in einem dieser Fragebdgen Hinweise auf
eine Suizidalitat ergeben, wird empfohlen, zeitnah mit dem Patienten Kontakt aufzunehmen.

Bei der Beurteilung einer moglichen Suizidalitat missen bei Kindern, Jugendlichen und Erwachsenen die
Angaben im ,Fragebogens zur Krankheitsgeschichte fiir Patienten mit unklarer Diagnose an einem
Zentrum fir Seltene Erkrankungen®, den anderen Fragebdgen und ggf. dem Anschreiben und weiteren
vorhandenen Unterlagen (z.B. Zusammenfassung der Beschwerden vom Patienten) beachtet werden.
Wenn der psychosomatischen-psychiatrischen Lotse unter Beriicksichtigung aller o.g. Dokumente eine
Suizidalitat annimmt, wird eine telemedizinische Kontaktaufnahme (siehe unten) empfohlen.

Bei Erwachsenen erfolgt ein Screening der psychischen Gesundheit anhand des Fragebogens PHQ-9
mehrfach im Rahmen des Projekts ZSE-DUO (zum Zeitpunkt der Anfrage, Baseline und Follow-up). Im
PHQ-9 wird in Frage 9 (,,Gedanken, dass Sie lieber tot waren oder sich Leid zufligen”) Selbstschadigung
oder Suizidalitat adressiert. Die am Projekt ZSE-DUO beteiligten psychiatrischen und psychosomatischen
Experten wiirden einen telemedizinischen Kontakt durch den psychosomatischen-psychiatrischen Lotsen
ab einem Wert von 2 bei Frage 9 im PHQ-9 (,,an mehr als der Halfte der Tage”) zeitnah empfehlen.

Gedanken, dass Sie lieber tot waren oder sich Leid zufiigen méchten
Gberhaupt nicht an einzelnen Tagen an mehr als der Halfte der Tage beinahe jeden Tag

O O O O

Die Gesprachsinhalte bei einem telemedizinischen Kontakt mit erwachsenen Patienten bzw. den Eltern
von Kindern, liegt in der Expertise des psychosomatischen-psychiatrischen Lotsen.

Suizidalitat istimmer abzufragen, bei Vorliegen ist eine sofortige Einleitung einer Behandlung zu initiieren.

Einen moglichen Leitfaden fiir die Abklarung einer Suizidalitat ist nachfolgend dargestellt.
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Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen in Zentren

ZSE-DUO

fiir Seltene Erkrankungen

Abklarung von Suizidalitat, z.B. aufgrund PHQ9

NEIN
g Patient ist nicht suizidal
NEIN i ] i . N L
.| Patientist nicht suizidal, aberlebensuberdriissiy
psychiatrischipsychosomatisches Konsil
NEIM i ] i . " L
Patientist nicht suizidal, aberlebensiiberdriissig
psychiatrischipsychosomatisches Konsil
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Telefonkontakt ZSE- DUO psychosomatischer/psychiatrischer Lotse

Patient:

Aufgrund von Auffalligkeiten im Fragebogen im Sinne der SOP ,Verhalten bei Verdacht auf
Suizidalitat/ schwere Depressivitdit im Rahmen der Erhebung durch die Pra-Frageboégen”

erfolgte ein telemedizinscher/telefonischer Kontakt.

In  diesem Kontakt wurde Suizidalitdit ausgeschlossen. Weiterhin wurde eine
psychiatrischen/psychosomatischen Behandlung empfohlen und Kontaktmoglichkeiten
angeboten. Dem Patienten wurden Moglichkeiten einer notfallmaigen Behandlung bei
akuter Verschlechterung vermittelt. Weiterhin wurde ein erneuter Kontakt zum
psychosomatischen/psychiatrischen Lotsen angeboten.

Anmerkungen

Datum, Unterschrift



Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen in Zentren

ZSE-DUO

fur Seltene Erkrankungen

Anlage 4

Sprechstunde des
SOP psychosomatischen/psychiatrischen
Lotsen

Aus Griinden der besseren Lesbarkeit wird auf die gleichzeitige Verwendung der Sprachformen
mannlich, weiblich und divers (m/w/d) verzichtet. Samtliche Personenbezeichnungen gelten
gleichermalfien fiir alle Geschlechter.

Volljahriger Patient:

Im Rahmen der psychiatrisch-psychosomatischen Erstuntersuchung eines volljahrigen Patienten in
ZSE-DUO wird ein standardisiertes strukturiertes klinisches Interview durchgefiihrt. Hierzu werden bei
allen Patienten folgende diagnostische Instrumente verwendet:

e  Mini-DIPS
e PSS-K

Die Reihenfolge der Instrumente bleibt dabei dem psychosomatischen/psychiatrischen Lotsen
Uberlassen.

Minderjahriger Patient:

Bei der Dateneingabe von den zurlickgesandten Pra-Fragebdgen der minderjahrigen Patienten, ist es
aus Sicht der am Projekt beteiligten Kinder- und Jugendpsychiater sinnvoll, ab einer Summe von 216
im SDQ (Grenzwertig) einen Kontakt mit einem Kinder- und Jugendpsychiater bei der personlichen
Erstvorstellung (Prasenzsprechstunde) einzuplanen bzw. die Expertise von extern zu dem spezifischen
Fall dazu zu holen, wenn kein Kinder- und Jugendpsychiater intern verfiigbar ist.

Selbsteinschatzung ‘ Unauffallig Grenzwertig Auffallig

Gesamtproblemwert ‘ 0-15 16-19 20-40

In den Sprechstunden mit dem minderjahrigen Patienten, missen zusatzlich zu den
Screeninginstrumenten EQ5D, Kidscreen und SDQ keine standardisierten Instrumente eingesetzt
werden.
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Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen in Zentren

ZSE-DUO

fur Seltene Erkrankungen

Anlage 5: SOP Zentrenlibergreifende Fallkonferenz mit Beispielen fiir Epikrise und Prasentation

SO P Zentrenubergreifende Fallkonferenz

Aus Griinden der besseren Lesbarkeit wird auf die gleichzeitige Verwendung der Sprachformen
mannlich, weiblich und divers (m/w/d) verzichtet. Samtliche Personenbezeichnungen gelten
gleichermalien fir alle Geschlechter.

Hintergrund

Im Rahmen von ZSE-DUO koénnen zentrenibergreifende Fallkonferenzen unter Beteiligung von
Vertretern von zwei oder mehr ZSEs geplant werden, um in diesem Rahmen Patienten per Telefonie
oder Videotelefonie zu prasentieren und zu besprechen.

Vorbereitung

Fiir die Vorstellung eines Patienten in der zentrenibergreifenden Fallkonferenz ist eine gesonderte
Einwilligung des zu prasentierenden Patienten noétig. Ein Vorschlag zur Patienteneinwilligung ist von
Wirzburg bereits verschickt worden, den Sie mit Ihrem lokalen Datenschutz abstimmen kénnen.

Im Rahmen des Projektes ZSE-DUO steht fiir die Durchfiihrung zentrentibergreifender Fallkonferenzen
das Tool KONSIL-SE (analog zum CPMS der Européischen Referenznetzwerke) zur Verfliigung. Bei einem
Ausfall von KONSIL-SE muss das prasentierende Zentrum auf das jeweilige Programm zurlickgreifen,
welches vom lokalen Datenschutz genehmigt ist.

Die Terminvergabe zur zentrenibergreifenden Fallkonferenz kann dezentral liber die ZSE, die einen
Patienten besprechen modchten, oder aber auch zentral Uber Wirzburg erfolgen. Um eine
zentrenilibergreifende Fallkonferenz mit Wiirzburger Unterstiitzung zu initiieren, kontaktieren Sie bitte
die Projektkoordination.

Die Vorbereitung und ,,Anmeldung” einer Patientenvorstellung innerhalb einer zentreniibergreifenden
Fallkonferenz sollte verschiedene Dokumente bzw. Informationen beinhalten:

e, Mini-Epikrise” mit den wichtigsten Daten auf Powerpoint-Folien in pseudonymisierter Form
(Geschlecht und Alter in Jahren)
e Die genaue Fragestellung zu dem ZSE-DUO Fall

Bei zentraler Organisation der Konferenz durch Wiirzburg bitten wir auch um

e Vorschldge, welche Fachdisziplinen an der zentrenibergreifenden Fallkonferenz fiir den
jeweiligen Fall teilnehmen sollten.
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Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen in Zentren

ZSE-DUO

fur Seltene Erkrankungen

Ablauf

Bis zu 3 Patientenfalle kdnnen in einer einstlindigen zentreniibergreifenden Fallkonferenz lGber das
Telekommunikationssystem per Powerpoint-Folien prasentiert und besprochen werden.

Nachbereitung
Erstellung des Protokolls zu jedem Fall durch den behandelnden Lotsen bzw. den Protokollfiihrer.

Versand eines vorlaufigen Protokolls an alle Teilnehmer der zentreniibergreifenden Fallkonferenz
durch das Zentrum, welches den Fall vorgestellt hat. Versand eines endgiltigen Protokolls nach
Abstimmung und ggf. eingefligten Korrekturen durch die Lotsen, die inhaltlich an dem ZSE-DUO Fall
mitgewirkt haben, an die Teilnehmer.
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Beispiel Epikrise Fallkonferenz

1.

Mannlich, 53 Jahre

Chronische Polyarthritis (RF und anti-CCP negativ), klinisch stabil
Nach Handphlegmone Entwicklung einer Tendosynovitis mit grofRen
Knoten (3-4cm) welche histologisch eine granulomatése Entziindung zeigen

= @

Nach Insektenstich 05/17 Entwicklung einer Handphlegmone und mehrfache
operative Sanierungen sowie antibiotische Therapie

In der initialen PE chronisch phlegmondse Entzindung.

Dann Entwicklung von Knoten und 07/17 erneute Histologie mit Nachweis vob
Granulomen DD tuberkuloiden Granulomen ohne Erregernachweis in der
Farbung und der Kultur DD atypische Mykobakteriose

CT-Thorax: 5 Verdichtung bis maximal 3mm, teilweise verkalkt DD
Granulome. Keine LK-Schwellung.

Qantiferon-TB Test: positiv, aber Zustand nach BCG-Impfung.

Rezidiv der Knoten streckseitig und erneute OP 11/17. In der Histologie
erosiv-ulzerése Synovialitis und zahlreiche epitheloidzellige Granulome. Kein
Erregernachwies histologisch und mit PCR.

14 Tage nach OP erneutes Rezidiv der knotigen Raumforderungen

Labor: BSG normal, RF und anti-CCP negativ, ANA 1:80, APCA-IF 1:2560,
ENA und ANCA negativ. ACE auf 11,8 U/l erniedrigt [20-70]

Aktuell keine immunsuppressive Therapie der Polyarthritis aufgrund des
unklaren Befundes

Fragestellung:
Vereinbar mit Tuberkulose? Sarkoidose? Weiteres Procedere?



Beispiel Prasentation Fallkonferenz

Fall 1: Mannlich (53J.)
Symptomatik:

Chronische Polyarthritis (RF und anti-CCP negativ), klinisch stabil
Nach Handphlegmone Entwicklung einer Tendosynovitis mit

groBen Knoten (3-4cm) welche histologisch eine granulomatoése
Entziundung zeigen

» 05/17 nach Insektenstich Entwicklung einer Handphlegmone und
mehrfache operative Sanierungen sowie antibiotische Therapie

» In der initialen PE chronisch phlegmonose Entzundung

» Entwicklung von Knoten und 07/17 erneute Histologie mit Nachweis
von Granulomen DD tuberkuloiden Granulomen ohne
Erregernachweis in der Farbung und der Kultur
DD atypische Mykobakteriose

» CT-Thorax: 5 Verdichtungen bis maximal 3mm, teilweise verkalkt DD
Granulome. Keine LK-Schwellung.

» Qantiferon-TB Test: positiv, aber Zustand nach BCG-Impfung.




Fall 1: Mannlich (53J.)

Symptomatik:

» Rezidiv der Knoten streckseitig und erneute OP 11/17. In der
Histologie erosiv-ulzerose Synovialitis und zahlreiche epitheloidzellige
Granulome

» Kein Erregernachwies histologisch und mit PCR
» 14 Tage nach OP erneutes Rezidiv der knotigen Raumforderungen

» Labor: BSG normal, RF und anti-CCP negativ, ANA 1:80, APCA-IF
1:2560, ENA und ANCA negativ. ACE auf 11,8 U/l erniedrigt [20-70]

» Aktuell keine immunsuppressive Therapie der Polyarthritis aufgrund
des unklaren Befundes




Fall 1: Mannlich (53J.)

THORAX KM 2.0
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Fall 1: Mannlich (53J.)

Klinische Chemie

NA" Natrium 135-145  mmoll 141 Einsender: KKPO
k' Kalium 35-5 mmeoll |+ 5.2 Auftragsnr.: 11907229
eGFR  glomerul. Filtrationsr. CKD-EPI milimin 45 Eingangsdatum: |30.10.2018

1,72gm Eingangszeit: 12:56
aFrRm'  glomerul. Filtrationsr. (MDRD) milfmin 45

Referenz - Eippeit

11.73qm bereich
crea’  Creatinin 0-0.95 mgal |+1.25 Serumproteine und Tumormarker
;EﬁA g:;nai;c;ﬁﬂilimbin 01 [1] _ ?02 W':: 353;5 Fisl R 15-130 - po 30
ot GOT (ASAT) - 3!'5 'L':; 2'3 : TFER'  Transferrin 200-380 mgrdl 294
P GPT (ALAT) <35 162 TRF?I Transfe.rrinséttigu.ng 16-45 % 28.7
aod'  GLDH <=5 un 34 CRP C-reaktives Protein 0-0.5 mgd 0.07
e GGT =40 w 241 RF' Rheumafaktor 0-14  Uml 12.6
AP Alk. Phosphatase 35-105 wn 65 ccP'  Anti-CCP-Ak (ECL, Elecsys, <=17 U/ml <7
ck' CK gesamt 0-170 w 104 Roche)
FE Eisen 37-145  pgid 119 AcE' ACE 20-70 un -11.8

Hamatologie

LEU Leukozyten 5-10 nvooo | 5.3

Ery.  Enythrozyten 4-5 n*10E8 | 4.95

e Hamoglobin 12-16 gl 14.2

HiE Hamatokrit 35-47 ™ 40.4 Bestimmung von Antikérpern durch Inmunfluoreszenz:

Moy’ MCV 82-86  # -81.6 Parameter  Muster Titer Bemerkungen Referenzwert
mcH  MCH (HbE) 27-33 P 287 -

moec®  MCHC 32-36 g 251 ANA speckled 1:80 sclhwach pDSItIV. <1:80
tHR'  Thrombozyten 150-450 n*i0ooid | 314 ANCA <1:40 keine AK nachweisbar <1:40
mPv®  Mittleres Platichenvolumen 96-12 15 APCA-IF 1:2560 sehr hoher AK-Titer <1:40
new®  Neutrophile 1.8-72  ovoooq | 327

Lym®  Lymphozyten 1-4.05 n"i000l | 149

mono®  Monozyten 008-08 rntioooq | 031

eos’ Eosinophile 0.04-0.36 no00mm | 02

BAS? Basophile 0-0.08 o000 | 0.0

neus® % Neutrophile 41-70 % 61.5

Lyms® % Lymphozyten 25-40 % 281

Mon:® % Monozyten 2-8 % 58

eos%’ % Eosinophile 08-62 = 36

Bas%’ % Basophile 0-1 % 08

1Ba Unreife Granulozyten n*10004 | 0.01

IG* 9% Unreife Granulozyten % 02

Akutbestimmungen / TDM ! Drogen

cre'  C-reakfives Protein 0-05 mgam | 007 |

Universitatsklinikum Wirzburg \U’&(/



Fall 1: Mannlich (53J.)

Fragestellung:

» Weitere Diagnostik? TB-Elispot?

» Differenzialdiagnosen?

» Procedere bzgl. Immunsuppression?
» Weiterbetreuung wo?

Universitatsklinikum Wirzburg \U’&(/



Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen

in Zentren fur Seltene Erkrankungen

Anlage 6

SOP Rekrutierung eines Patienten mit unklarer

Diagnose in das Projekt ZSE-DUO

ZSE-DUO

Aus Griinden der besseren Lesbarkeit wird auf die gleichzeitige Verwendung der Sprachformen
mannlich, weiblich und divers (m/w/d) verzichtet. Samtliche Personenbezeichnungen gelten
gleichermalen fur alle Geschlechter.

Das folgende Schema stellt den Weg zur Rekrutierung eines Patienten fiir das Projekt ZSE-DUO dar.
Grundsatzlich kommen alle Patienten in Frage, die sich bzw. ihre Angehorigen oder deren betreuender
Arzt aufgrund einer unklarer Diagnose und Verdacht auf eine Seltene Erkrankung an das ZSE wendet.
Die Schritte werden in der dargestellten Reihenfolge durchlaufen, wobei im Ablauf bei Bedarf auch
Rickfihrungen auf einen frilheren Bearbeitungsschritt erfolgen kénnen, zum anderen aber auch
Patienten im Verlauf bei jedem der Schritte aus dem ZSE A-Zentrum an ein B-Zentrum, eine andere

Einrichtung des Universitatsklinikums oder den betreuenden (Haus-) Arzt abgegeben werden kénnen.

Einschluss- und Ausschlusskriterien (Kopie aus dem Studienprotokoll):

Ein- und Ausschlusskriterien

Es werden alle Patienten eingeschlossen, die die Einschlusskriterien erfillen:

erstmalige Kontaktierung eines ZSE im Projektzeitraum,

keine gesicherte Diagnose und Verdacht auf eine Seltene Erkrankung,
Vorstellung nach Sichtung der Unterlagen an einem regionalen ZSE,

Vorliegen eines schriftlichen Einverstandnisses zur Teilnahme an die Studie und
versichert bei einer gesetzlichen Krankenversicherung (GKV) (wenn der Patient
bei einer GKV versichert ist und eine private Zusatzversicherung hat, ist ein
Einschluss ebenso maglich)

und keine der folgenden Ausschlusskriterien aufweisen:

Alter < 12 lahre,

Inkomplette Unterlagen (Fragebogen, Uberweisung durch Haus- oder Facharzt,
Epikrise des betreuenden Arztes),

bereits vordiagnostizierte Seltene Erkrankung oder vordiagnostizierte nicht-
Seltene-Erkrankung oder vordiagnostizierte psychiatrisch-psychosomatische
Erkrankung, die die Symptomatik erklart,

fehlendes schriftliches Einverstandnis und

versichert ausschliefflich bei einer privaten Krankenversicherung.

SOP_ZSE-DUO_ Rekrutierung eines Patienten mit unklarer Diagnose in das Projekt ZSE-DUO_V1.0
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Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen

ZSE-DUO

in Zentren fur Seltene Erkrankungen

Die Auswahl geeigneter Patienten erfolgt im jeweiligen ZSE im Rahmen der Fallbesprechung (siehe Ablauf
unten). Grundsatzlich kommen alle Patienten in Frage, die aufgrund einer unklaren Symptomatik und des
Verdachts auf eine Seltene Erkrankung zur Vorstellung in einer Sprechstunde fiir unklare Diagnosen
eingeladen werden. Besonders qualifizieren sich flir das Projekt Patienten mit komplexem
Beschwerdebild, die nicht durch eine einzelne Fachdisziplin alleine abgeklart werden kénnen. Patienten
mit einer klaren Verdachtsdiagnose, die besser Uber ein Fachzentrum (B-Zentrum des ZSE oder eine
Spezialsprechstunde) abgeklart werden kann, oder deren die Symptomatik vollstdndig erklarende
Diagnose allein aufgrund der eingereichten Akten gestellt werden kann, sind nicht geeignet.
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Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen

ZSE-DUO

in Zentren fur Seltene Erkrankungen

Anlage 7

Ablauf der ersten persdnlichen Vor-
SOP stellung am ZSE im Projekt ZSE-DUO

Aus Griinden der besseren Lesbarkeit wird auf die gleichzeitige Verwendung der Sprachformen mann-
lich, weiblich und divers (m/w/d) verzichtet. Sdmtliche Personenbezeichnungen gelten gleichermalen
flr alle Geschlechter.

Die Abweichungen des Interventionsgruppenablaufs zum Prozess der Kontrollgruppe sind in dieser
SOP griin markiert.

Diese SOP stellt den studienbezogenen Ablauf bei der personlichen Erstvorstellung eines Patienten im
Zentrum fir Seltene Erkrankungen zusammen.

1) Der Patient kommt ins Zentrum, meldet sich an und wird vom Studienpersonal begriiBt, noch-
mals kurz das Projekt und den Ablauf erlautern

2) Uberpriifung der Einschlusskriterien (bei Nicht-Erfiillen bitte SOP Fehleinschluss/Drop-out be-
achten)

3) Uberpriifung der Einwilligungserkldrung, Unterschrift durch den aufklarenden Arzt, Aushandi-
gung einer Kopie

4) Screenlog (papiergebundene Liste): Den mit Bleistift geschriebenen Patientennamen mit Ku-
gelschreiber Gberschreiben bzw. Patientenaufkleber benutzen (darauf achten, dass die Kran-
kenkasse dokumentiert wird) und ScreenLog komplettieren.

Maochte ein Patient nicht an der Studie teilnehmen, erfiillt er die Einschlusskriterien nicht

oder liegen Ausschlusskriterien vor, wird der mit Bleistift in das ScreenLog eingetragene
Name ausradiert und durch das Datum der Anfrage ersetzt und ein entsprechender Scree-
nigbogen fiir den Patienten ausgefiillt.

ACHTUNG: Es finden im Weiteren keine Studien-spezifischen MaRhahmen mehr statt. Der
Patient wird im Rahmen der Regelversorgung betreut.

5) Aufrufen der elektronischen Dokumentationsbogen fiir das Studienpersonal und der Fragebo-
gen an die Patienten bzw. Angehorigen.

6) Nach der Sprechstunde soll zwischen dem somatischen und psychiatrisch-psychosomatischen
Lotsen eine gemeinsame Nachbesprechung stattfinden, um das weitere Vorgehen fiir den Pa-
tienten zu planen.
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Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen

ZSE-DUO

in Zentren fur Seltene Erkrankungen

Da in der Interventionsgruppe der psychiatrisch-psychosomatische Lotse zusatzlich zum somatischen
Lotsen eingesetzt wird, gliedert sich die Sprechstunde in zwei Teilen. Der somatische und der psychi-
atrisch-psychosomatische Lotse missen nicht tGber den gesamten Sprechstundentermin gleichzeitig
anwesend sein. Um dem Patienten die enge Zusammenarbeit zwischen den beiden Lotsen bewusst zu
machen, ist es aber notwendig, innerhalb des Sprechstundentermin gemeinsam vor dem Patienten
aufzutreten um den Patienten die enge Zusammenarbeit zu vermitteln.

EMPFEHLUNG fiir den zeitlichen Ablauf:
Sprechstunden mit dem somatischen und dem psychiatrisch-psychosomatischen Lotsen
Sprechstunde Lotse 1
e Gemeinsame BegriiRung
e Ausfillen des Screeningbogens
e Ausfiillen des Baseline CRF (bzw. Baseline + SDQ) vom Patienten. (ACHTUNG: dies ist immer
der erste Schritt nach Studieneinschluss)
e Ab Rekrutierung 01.12.2020 in die Interventionsgruppe: COVID-19 Patienten Fragebogen
e dann erfolgen Anamnese und Untersuchung durch den ersten Lotsen.

Kurze gemeinsame Phase mit beiden Lotsen zur Ubergabe und um dem Patienten die enge Zusammen-
arbeit bewusst zu machen.

Sprechstunde Lotse 2
e Bei der Begutachtung des Patienten durch den zweiten Lotsen muss vom Patient kein CRF
mehr ausgefillt werden.
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Fragebogen zur Krankheitsgeschichte
fiir Patienten im Zentrum fiir Seltene Erkrankungen

Akademischer Grad

Name
Vorname
Geburtstag
Stralle
Hausnummer
Postleitzahl Wohnort
Telefonnummer
Email
Falls Sie nicht der Patient sind, in welcher Beziehung stehen Sie zu dem Patienten?
[ ]Angehériger(Lebenspartner, Verwandter, etc)
[ ]Arzt
[ 1Sonstiger
[ JHerr [ ]Frau Anrede Akademischer Grad
Name
Vomame
Stralte
Hausnummer
Postleitzahl Wohnort
Telefonnummer
Email
|_ 75 Auinahme Version 1.0 vom07.06. 2018 Seltn 1 von 18 _I
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Geschlecht
[ Im [ Iw [ ]divers

Versicherungsstatus

[ ]gesetdiche Krankenkasse | ] private Krankenkasse
welche Krankenkasse
Familienstand
Zahl der Kinder
MNationalitat
aktuelles Gewicht (kg)
aktuelle Gréke (cm)
Erwerbsstatus
|:| Vollzeit- oder teilerwerbsfahig I:lﬁrbeitslus,-‘dauerhaft erwerbsunfahig
|:| RentnerfPensiondr im Vorruhestand |:| Hausfrau/Hausmann
|:| Su:lnstiges:|

|_ 25E Aukabme Versan 1.0 vam07.06.2018 Seite 2von 18 _I
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Fragebogen zur Krankheitsgeschichte
Grund der Kontaktierung

Was ist der Hauptgrund lhrer Kontaktaufnahme mit dem Zentrum fir seltene Erkrankungen?

[ ]Diagnosestellung [ ]Zweitmeinung
[ ]Information [ ]Anderer Grund
[ ]Expertensuche

Hat ein betreuender Arzt den konkreten Verdacht auf eine seltene Erkrankung gedubBert?
[ ja

[ Inein

Wenn ja, Verdacht auf:

Wurde bei Ihnen eine seltene Erkrankung diagnostiziert?
[ lja

[ ]nein

Wenn ja bitte die Diagnose hier eintragen

Bitte formulieren Sie hr genaves Anliegen:

I Z5E Aufnahma Verdon 1.0 wom07.06.2018 Seite 3 18 I
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Wie sind Sie auf das ZSE aufmerksam geworden?

[ ]Ara [ ]Printmedien
[ ]intemet [ 1ZSE Homepage
[ ]Selbsthife/ Patientenomanisation [ ] Sonstiges

[ ]Familie/ Freunde
Sonstige:

Aktuelle Beschwerden

Bitte geben Sie die aktuellen Hauptbeschwerden an. Wie stark sind diese auf einer
Skala von 1 (gering) - 5 (sehr stark) ausgepragt?

Hauptbeschwerde 1

ab dem Alter von:

Auspragung Hauptbeschwerde 1
(11 (12 [13 [14 [15 [ ]variertstark
Hauptbaschwerde 2

ab dem Alter von:

Auspragung Hauptbeschwerde 2
[11 [12 [13 [14 [15 [ ]variertstark
Hauptbeschwerde 3

ab dem Alter von:

Auspragung Hauptbeschwerde 3
[11 [12 [13 [14 [15 [ ]varierstark

I_ 5 Auinahme Verson 1. 0wom07.06.218 Seite 4 von 18 _I
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Mit welchem Alter haben die Beschwerden angefangen?
[ ]Beschwerden seit der Geburt

[ ]Erste Beschwerden ab dem Alter von:
Bitte markieren Sie alle bei lhnen betroffenan Ogansystemea

[ JAugen [ 1Hormonsystem [ ]MNebennieren
[ ]Bauchspeicheldriise [ ]Immunsystem [ ]Merven

[ ]Blutbildung [ ]Knochen [ ] Mieren

[ |Darm [ ]Kreislauf [ ]Leber

[ |Gale [ ]Lunge [ ]Ohren

[ 1Gehim [ ]1Magen [ 1Schiddrise
[ ]Gelenke [ IMiz [ ]Verdauungssystem
[ ]Geschlechtsorgane [ ]Muskeln [ ]1Zéhne

[ JHaut [ ]Nase [ ]sonstige

[ IHerz [ ]Hals

Sonstige Beschwerden

Mit welchen Beschwerden begann die Erkrankung?

(bis 3 Beschwerden nach Wichtigkeit)
1. Beschwerde

Alter bei Beginn:
2. Beschwerde

Alter bei Beginn:
3. Beschwerde

Alter bei Beginn:

Z5E Aufnahme Verdon 1.0 vam07.06. 218 .
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Gibt es noch weitere Beschwerden? Wie stark sind diese auf einer Skala von
1(gering) bis 5 (sehr stark) ausgepragt?

weitere Beschwerde 1

ab dem Alter von:

Auspragung weitere Beschwerde 1
(1t [12 [13 [14 [15 [ lvarier stark

weitere Beschwerde 2

ab dem Alter von:

Auspragung weitere Baschwerde 2
(11 [12 [13 [14 [15 [ ]varierstark

weitere Beschwerde 3

ab dem Alter von:

Auspragung weitere Beschwerde 3
(1t [12 [13 [14 [15 [ lvarier stark

ZEE Auinahma Vargon 1.0vom07.06.2018 .
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Traten bei lhrer Familie/Blutsverwandten dhnliche Beschwerden auf?

[ 1Keine Aussage mdglich Bitte Beziehung auswahlen
[ IMein [ ]Eltern [ 1OnkelTante
[ ]Ja [ ]GroReltern [ ]Geschwister
[ ]Kinder [ ]andere
andere bitte weiter Ausfihren
Familienmitglied
Bitte Beziehung auswahlen
[ ]véterlicherseits
Beschwerde 1 [ Imiitterlicherseits
Beschwerde 2
Beschwerde 3
Familienmitglied
Bitte Beaehung auswahlen
[ ]vaterlicherseits
Beschwerde 1 [ ] mitterlicherseits
Beschwerde 2
Beschwerde 3
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Familienmitglied
Bitte Beziehung auswahlen
[ ]vaterlicherseits
Beschwerde 1 [ ] mitterlicherseits
Beschwerde 2
Beschwerde 3
Familienmitglied Bitte Beziehung auswahlen
[ ]vaterlicherseits
Beschwerde 1 [ ] mittericherseits
Beschwerde 2
Beschwerde 3
Familienmitglied Bitte Beziehung auswahlen
[ Jvatedicherseits
[ Imittericherseits
Beschwerde 1
Beschwerde 2
Beschwerde 3
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Diagnosestellung
Wurden fiir die akiuellen Beschwerden bereits Diagnosen gestelll?

[ [Mein [ |Ja Diagnose

Diagnosestellung durch: Diagnosestellung am (Monat/ Jahr)

Ist diese Diagnose als gesichert anzusehen?

[ INein [ [Ja  Verdachtsdiagnose lautet:

Durch wen wurden Zweifel an der Diagnose gedulert?

[ IVonmirselbst [ ]Angehdriger
[ JHausarzrt [ ]sonstige

[ IFacharz
Sonstige bitte ndher Ausfiihren

Aus welchen Grinden wurden Zweifel an der Diagnose geaullert?

Gab es zwischenzeitlich einen Wechsel der Diagnosen?
[ IMein [ ]Ja die friihere Diagnose lautete:

Unabhangig von den Hauptbeschwerden, gibt es weitere Diagnosen?

[ INein [ ]Ja  Diagnose 1
Diagnose 2
Diagnose 3
Diagnose 4
Haben Sie Haustiere?
[ IMein [ ]Ja Ja, und zwar

Haben Sie besondere Emahrungsgewohnheiten? (fieischlose oder Vegane Kost)

ZEE Aufnahme Version 1.0wom07.06.218 .
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Diagnoseweg

Wann (Monat/Jahr) wurden zum ersten Mal zur Aufklarung der aktuellen Beschwerden folgende
Einrichtungen aufgesucht?

Allgemeinmediziner/Hausarzt: (Mame)

aufgesucht am (Monat/ Jahr)

Facharzt mit Fachrichtung

aufgesucht am (Monat/ Jahr)

Regionales Krankenhaus

aufgesucht am (Monat/ Jahr)

Universitatskinik

aufgesucht am (Monat/ Jahr)

Haben Sie bereits andere Zentren fir Seltene Erkrankungen (ZSE) kontaktiert?
[ IMNein [ ]Ja
Z8E Name

aufgesucht am (Monat/ Jahr)

Waren Sie aufgrund der aktuellen Beschwerden schon einmal an dieser Klinik?
[ IMein [ ]Ja

Mame Abteilung: (ggf. Arzt)

aufgesucht am (Monat! Jahr)

Name Kiinik: (ggf. Arzt)

aufgesucht am (Monat/ Jahr)

ZEE Aufnahme Veargion 1.0 vam07.06.2018 .
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Welche weiteren Arzte waren bei der Aufklarung der aktuellen Beschwerden bereits beteiligt?

[ JAlemologe [ |Hals, Nasen-Ohrenarzt [ ]Orthopade

[ JAlgemeinmediziner [ ] Humangenetiker [ ]Pathologe

[ JAugenarzt [ |Homépath [ 1Psychiater

[ ]Chiroprakfiker [ ]Immunologe [ IPsychologe

[ 1Chirurg [ ]intemist [ 1Psychosomatiker
[ ]Diabetologe [ ] Kardiokge [ 1Radiologe/ Muklearmediziner
[ ]Endokrinologe [ ]Kinderarzt [ 1Rheumatologe

[ ]Fravenarz [ ]Lungenara [ 18chmerztherapeut
[ ]1Gastreentercloge [ ]Neurochirurg [ JUmweltmediziner
[ ]Gefalarzt [ ]Meurcloge [ JUmloge

[ JHamatologe [ ]Mierenarzt [ 1Zahnarzt

[ ]JHautarzt [ ]Onkologe [ ]Sonstige

Sonstige bitte ndher ausfiihren

Haben Sie zusétzliche Quellen kontaktiert, um die jetzige Diagnose zu bestatigen?
[ INein [ ]Ja
wenn ja welche:

[ Iinternet
[ ]5elbsthifegruppel Patientenorganistation

[ |Sonstige
Sonstige bitte ndher ausfiihren

Z5E Aufnahme Verson 1.0vom07.06. 213 .
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Bitte kreuzen Sie an, ob die folgenden Symptome oder Ereignisse
fir Sie zutreffen:

Gelenksteifigkeit am Morgen
[ [Mein [ ]Ja  wieviel Minuten lang?

Zeckenstich _ Hautausschlag  Antibiotikatherapie
[ INein [ ]Ja in welchem Jehr [ INein [ ]da [ INein [ 1Ja

Machtruhe ist durch Schmerzen gestort
[ IMein [ ]Ja [ ]selten [ ]nie

Rickenschmerzen Rickenschmerzen auch nachts

[ INein [ ]Ja [ INein [ ]Ja
Riickenschmerzen mit Ausstrahlung in ein Bein

[ INein [ ]lJa Seitenangabe:| llinks [ [rechts
Schmerzhaftes Weill-; anschliesendes Blauwerden der Hande bei Kalte

[ IMein [ ]Ja Seitenangabe:] Jlinks [ Jrechis
Entziindung/ Rétung der Augen

[ INein [ ]dJa seit welchem Jahr

Trockenheit der Augen/ Schleimhaute (auch Mund und Genitalbereich)

[ INein [ ]Ja seit welchem Jahr

Andere Veranderungen an Haul' Schleimhaute (auch Mund und Genitalberaich)

[ INein [ ]Ja seit welchem Jahr

Schmerzen beim Wasserlassen

[ INein [ ]Ja seit welchem Jahr

Durchfall Durchfall, blutig Curchfall, nicht blutig

[ IMein [ JJa[[Mein [ ]Ja [ ]IMNein [ ]Ja

Chron. Entzindliche Darmerkrankungen bei lhnen oder in der Familie

[ INein [ lJa seit welchem Jahr

Osteopeorose

[ IMein [ ]Ja seit welchem Jahr

Luftnot beim Treppensteigen

[ IMein [ ]Ja sait welchem Jahr

Schlaganfall

[ INein [ ]Ja in welchem Jahr

Tuberkulose bei lhnen/ in der Familie

[ IMein [ ]Ja in welchem Jahr

Rheumatische Erkrankungen in der Familie

[ INein [ ]Ja welche Familienangehérige
I_ Z5E Aufnabma Vardon 1.0wom07.06.2018 Seite 12 von 18 _I
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Welche Untersuchungen wurden krankheitsbedingt bereits durchgefiihrt?

Arthroskopie / Gelenkspiegelung in welchem Jahr
[ INein [ 1Ja Befunde anbei[ IMein [ ]Ja

Allergietest in welchem Jahr
[ INein [ ]Ja Befunde anbei [ |Nein [ ]Ja
Biopsie/Gewebeentnahme in welchem Jahr
[ IMein [ ]Ja Befunde anbei [ INein | 1Ja

Entnahme aus folgenden Organen

Blutuntersuchung in welchem Jahr
[ INein [ ]Ja Befunde anbei [ INein [ ]Ja

Andere Blutuntersuchung (z.B. Leberund Nierenwerte etc.) in welchem Jahr
[ INein [ ]Ja Befunde anbei [ [Nein [ ]Ja
Bronchoskopie/Lungenspiegelung in welchem Jahr
[ INein [ 1Ja Befunde anbei [ [Nein [ JJa
Computertomographie-CT/IPET in welchem Jahr
[ INein [ 1Ja Befunde anbei [ [Nein [ JJa

CT/PET folgender Organe:

Elektroencephalografie (EEG)-Messung der elekirischen Akfivitt des Gehirns

in welchem Jahr
[ IMein [ ]Ja  Befunde anbei[ |Nein [ ]Ja
Einfaches Elektrokardiogramm (EKG) in welchem Jahr
[ INein [ ]Ja  Befundeanbei| INein [ lJa
Langzeit-EKG in welchem Jahr
[ INein [ ]Ja Befundeanbei INein [ lJa
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Welche Untersuchungen wurden krankheitsbedingt bereits durchgefihrt?

BelastungsEKG in welchem Jahr
[ IMein [ ]Ja Befunde anbei | JMNein [ ]Ja
Elektromyografie (EMG)- Messung der Muskelakfivitat in welchem Jahr
[ IMein [ ]Ja Befunde anbei [ JMein [ ]Ja
Elektroneurografie (ENG)- Messung der Nervenleitgeschwindigkeit

in welchem Jahr
[ INein [ ]Ja Befunde anbei [ [Mein [ ]Ja
Entwicklungsdiagnostik in welchem Jahr
[ INein [ ]Ja Befunde anbei [ 1Mein [ ]Ja
Gastroskopie/ Magenspiegelung in welchem Jahr
[ INein [ 1Ja Befunde anbei [ [Mein [ [Ja
Genetische Untersuchung in welchem Jahr
[ IMein [ ]Ja Befunde anbei [ [Mein [ |Ja
Untersuchung folgender Gene:
Hormonuntersuchung in welchem Jahr
[ INein [ ]Ja Befunde anbei [ |Nein [ ]Ja
Hortest in welchem Jahr
[ IMein [ ]Ja Befunde anbei [ [Mein [ |Ja
Koloskopie /| Darmspiegelung in welchem Jahr
[ IMein [ ]Ja Befunde anbei [ JMein [ ]Ja
Magnetresonanztomographie (MET) in welchem Jahr
[ INein [ 1Ja Befunde anbei [ [Mein [ [Ja
MRT folgender Omane:
Lungenfunktionstest in welchem Jahr
[ INein [ ]Ja Befunde anbei [ [Mein [ ]Ja
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Welche Untersuchungen wurden krankheitsbedingt bereits durchgefiihrt?

Liguorentnahme (= Entnahme von Mervenwasser aus dem Wirbelkanal)

in welchem Jahr
[ INein [ ]Ja Befunde anbei [ [Nein [ ]Ja
Ophthalmoskopie/ Augenspiegelung in welchem Jahr
[ INein [ ]Ja Befunde anbei [ INein [ ]Ja
Rintgenuntersuchung in welchem Jahr
[ INein [ ]Ja Befunde anbei [ [Nein [ ]Ja
Rontgenuntersuchung folgender Organe
Szintigrafie (=Bildgebende Darstellung der Omanfunktion) in welchem Jahr
[ INein [ ]Ja Befunde anbei [ [Nein [ |Ja
Szintigrafie folgender Organe
Sonografie/Ultraschall in welchem Jahr
[ INein [ ]Ja Befunde anbei [ [Nein [ |Ja
Sonol Ultraschall folgender Organe
Tonometrie/Augeninnendruckmessung in welchem Jahr
[ IMein [ 1Ja Befunde anbei [ IMNein [ ]Ja
Andere MICHT genannte Untersuchungen in welchem Jahr
[ INein [ lJa Befunde anbei [ IMNein [ ]Ja
Folgende Untersuchung

I ZEE Aufnabmea Vargon 1.0 vom07.06. 2018
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Nehmen Sie zurzeit Medikamente ein?
Wenn ja, bitte listen Sie diese Medikamente in der folgenden Tabelle auf oder schicken
Sie uns eine Kopie ihres Medikamentenplanes mit

[ 1Ja [ ]Mein
Name des Medikamentes Daver der Einnahme in Monaten

[ TT T ][ [ |oosis[ Imgl Imi[ |Hibe[ Jug[ |Sonstiges Sonstiges bitte ausfihren:

Einnahmeschema[ | Morgens | |Mittags | ]Abends [ |Machts |
Name des Medikamentes Dauer der Einnahme in Monaten

L ] [ [ ]| | |posis [ Img[ Imi[ IHibe [ Jug [ ]Sonstiges Sonstiges bitte ausfiihren:
Einnahmeschema:| |Morgens [ |Mittags | JAbends [ | Nachts | |
Name des Medikamentes Dauer der Einnahme in Monaten

[ T T [ ][] |oosis [ Img[ Imi[ IHube [ Jug [ ]Sonstiges Sonstiges bitte ausfihren:
Einnahmeschema:| | Morgens [ |Mittags | ] Abends [ |Machts | |
Name des Medikamentes Dauer der Ennahme in Monaten

[ T T T ][] Jooss [ Img[ Imi[ JHibe [ Jpg [ ]Sonstiges Sonstiges bitte ausfihren:
Einnahmeschema:[ | Morgens [ ]Mittags [ ]Abends [ ]Nachts | |
Name des Medikamentes Dauer der Ennahme in Monaten

| | | || | |D=}5'rs [ Img[ Imi[ JHibe [ Jpg [ ]Sonstiges Sonstiges bitte ausfihren:
Einnahmeschema:| | Morgens [ |Mittags | ] Abends [ |Machts |
Name des Medikamentes Daver der Einnahme in Monaten

L ] [ | || | |osis [ Img[ Imi[ IHibe [ Jug[ ]Sonstiges Sonstiges bitte ausfihren:
Einnahmeschema:| | Morgens [ [Mittags | ]Abends [ ]Nachts | |

Name des Medikamentes Dauer der Einnahme in Monaten

L [ T T ][] ]oosis [ Imgl Imi[ JHibe [ Jpg[ ]Sonstiges Sonstiges bitte ausfiihren:
Einnahmeschema:[ [Morgens [ |Mittags | | Abends [ | Machts | |

Z5E AuinahmaVeardon 1 0wom07.06. 218 .
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Name des Medikamentes Dauer der Einnahme in Monaten

[ T T T ][] |posis [ Img[ 1mi[ IHibe[ 1pg[ ISonstiges Sonstiges bitte ausfiihren:

Einnahmeschema:| | Morgens | ]Mittags | ]Abends | ]Machts | |
Mame des Medikamentes Dauer der Einnahme in Monaten

L L L ] L[ |oosis [ Imgl Imi[ JHibe[ Jug [ ]Sonstiges Sonstiges bitte ausfihren:

Einnahmeschema: [ ]Morgens [ | Mittags [ ] Abends [ | Machts |
Name des Medikamentes Daver der Einnahme in Monaten

| | | | || | |Dt}5is[]mg[]ml[]Hﬂbe[]pg[]Sonstigm Sonstiges bitte ausfilhren:

Einnahmeschema:[ | Morgens [ Mittags | ]Abends [ ]Nachts |
Name des Medikamentes Daver der Einnahme in Monaten

L] || | |Dosis | Img[ ]mi[ |Hibe [ Jpg[ | Sonstiges Sonstiges bitte ausfiihren:
Einnahmeschema:| Margens [ |Mittags | | Abends [ ] Machts | |
Name des Medikamentes Dauer der Einnahme in Monaten

[T T T 1[ T Joosis [ Imgl Imi[ IHibe [ Jug [ ]Sonstiges Sonsbaes bitte ausfuhren:
Einnahmeschema:[ | Morgens | [Mittags | ]Abends [ ]Machts | |
Mame des Medikamentes Dauer der Einnahme in Monaten

L L ] [ |,l [ |posis [ Imgl Iml[ JHibe[ 1pg [ ISonstiges Sonstiges bitte ausfiihren:

Einnahmeschema:[ | Morgens | [Mittags | ]Abends [ ]Machts | |

Name des Medikamentes Dauer der Einnahme in Monaten

[T T T )L Joess[ Imgl Imi[ IHibe [ Jug[ |Sonstiges Sonstiges bitte ausfiihren:
Einnahmeschema: [ ] Morgens [ |Mittags | | Abends [ |Machts | |
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Durch das Zusenden dieses Bogens sind Sie damit einverstanden, dass wir Ihre Unterlagen durchsehen
und Archivieren.

[ IStimmezu [ ]Stimme nichtzu

Sind Sie an einer zukiinftigen Studienteilnahme interessiert?
[ INein [ ]Ja [ ]Weitere Informationen erwiinscht.

Diirfen wir Sie in ein anonymes Patientenregister aufnehmen?
[ INein [ ]Ja [ ]Weitere Informationen erwiinscht.

Einverstandniserklarung/ Entbindung von der Schweigepflicht
Bitte kreuzen Sie an! (Unzutreffendes bitte streichen.)

Hiermit erkldre ich mich einverstanden, dass Arztbriefe/Befunde/andere Originaldateien von
Untersuchungen (zB. MRT-Bilder) meine Person betreffend gespeichert werden.

[ INein [ ]Ja

Hiermit erkldre ich mich einverstanden, dass meine Unterlagen ggf. an Arzte des
Universitatsklinikums Wirzburg auBerhalbdes ZESE zur Besprechung meiner Erkrankung
weitergeleitet werden diirfen.

[ IMein [ lJa

Ich habe den Fragebogen eigenstandig ausgefiillt und verstanden.
[ INein [ lJa

Unterschrift
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Anlage 9: Beispiel einer Patienteninformation und Einwilligung in eine zentreniibergreifende Fallkonferenz (Konsil-SE):
Patienteninformation zur Datenverarbeitung innerhalb der deutschen Referenznetzwerke fiir Seltene Erkrankungen zur verbesserten
Betreuung von Patientinnen und Patienten mit Seltenen Erkrankungen

@\\ ZESE Uniklinikum (¢

_ 7 N Seltene Erkrankungen .
DeRN-SE o Nttt Wiirzburg \,,L/

PATIENTENINFORMATION ZUR DATENVERARBEITUNG
innerhalb der
DEUTSCHEN REFERENZNETZWERKE FUR SELTENE ERKRANKUNGEN
zur
verbesserten Betreuung von Patientinnen und Patienten mit Seltenen Erkrankungen

WAS IST DAS DEUTSCHE REFERENZNETZWERK FUR SELTENE ERKRANKUNGEN
UND INWIEFERN KANN ES MIR HELFEN?

Das deutsche Referenznetzwerk fiir Seltene Erkrankungen (DeRN-SE) ist ein Netzwerk von medizinischen
Experten, die im Bereich Seltener Erkrankungen in ganz Deutschland tatig sind. Das DeRN-SE ermdglicht
die Zusammenarbeit dieser medizinischen Experten, um Patienten mit Seltenen Erkrankungen, die
hochspezialisierte Behandlungen bendtigen, besser helfen zu konnen.

Mit lhrem Einverstandnis und unter Einhaltung des nationalen und europaischen Datenschutzrechts
kann lhr Fall an die im DeRN-SE vernetzten medizinischen Experten lbergeben werden, damit sie Ihren
Arzt bzw. Ihre Arztin bei der Diagnose und bei der Erstellung eines Behandlungsplans unterstiitzen
kdnnen.

ZUR MEDIZINISCHEN BETREUUNG WEITERGEGEBENE PATIENTENDATEN WERDEN
PSEUDONYMISIERT

Wenn Sie und |hr Arzt bzw. lhre Arztin sich beziiglich der Unterstiitzung durch das DeRN-SE einig sind,
erlaubt diese Einwilligungserklarung die Weitergabe von Daten aus |hrer Patientenakte an die im DeRN-
SE zusammengeschlossenen Experten. Dies kdnnen medizinische Bilder, Laborberichte sowie biologische
Daten sein. Briefe und Berichte anderer Arzte, die sich friiher um Sie gekiimmert haben, kénnen ebenfalls
dazugehoren.,

Die Ubermittlung erfolgt pseudonymisiert. Das bedeutet, dass lhr Name, lhr Geburtsdatum und lhre
Adresse nicht Ubermittelt, sondern vor Ubermittlung durch Schwirzung o.3. unkenntlich gemacht
werden. Die Ubermittlung erfolgt iiber KONSIL-SE, ein sicheres elektronisches Informationssystem, das
extra fiir diesen Zweck am Universitatsklinikum Wiirzburg betrieben wird.

KONTAKTAUFNAHME ZUR ERFORSCHUNG SELTENER KRANKHEITEN?

Da die Forschung zu vielen Seltenen Erkrankungen aufgrund der kleinen Zahl betroffener Personen noch
am Anfang steht, wiirde es sehr helfen, wenn Sie uns erlauben wiirden, Sie zu kontaktieren, wenn im
DeRN-SE ein passendes Forschungsprojekt geplant wird. Die Einwilligung zur Kontaktaufnahme fihrt
noch nicht dazu, dass Ihre Daten auch tatsachlich zu Forschungszwecken genutzt werden. Dies erfolgt
erst dann, wenn Sie - nach entsprechender Information (iber das in Frage kommende Forschungsprojekt
- dazu lhre Einwilligung gegeben haben.

LOSCHUNG IHRER DATEN

Ihre Daten werden spatestens 3 Monate nach Abschluss der Beratungen zu lhrem Fall aus der Plattform
KONSIL-SE geléscht. Mit lhrer Zustimmung zur Erforschung Seltener Krankheiten ist eine langere
Aufbewahrung vorgesehen, und zwar solange aus wissenschaftlicher Sicht lhre Daten einen wichtigen
Beitrag zur Forschung leisten kénnen.
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WEITERE VERWENDUNG IHRER DATEN

Eine Verwendung lhrer Daten zu anderen als den oben genannten Zwecken wird auf Basis dieser
Einwilligung ausgeschlossen. Ebenso garantieren wir, dass eine Ubermittlung lhrer Daten nur in Staaten
innerhalb der Europaischen Union oder des Europdischen Wirtschaftsraums oder in weitere Lander, bei
denen die Europdische Kommission ein angemessenes Datenschutzniveau festgestellt hat, stattfindet.

PATIENTENANGABEN

V0T 1 1 T- 11 1 (=1 NachnName: .......ccccceeeereeviircenneneneeeenenes

Geburtsdatum: .........eeeeeeeeeereesiecsnssnnnennes

Bitte das entsprechende Kéistchen ankreuzen:

[] Ich bin Patient [ ] Ich bin Elternteil/Vormund des Patienten [] Ich habe Vollmacht

EINWILLIGUNGSERKLARUNG

[] Ich willige ein, dass meine pseudonymisierten Daten im DeRN-SE zu meiner medizinischen
Betreuung weitergegeben werden. Ich bin mir dessen bewusst, dass meine Daten an medizinische
Fachleute im DeRN-SE weitergegeben werden, damit diese zur Unterstiitzung zusammenarbeiten
kénnen.

[ ] Kontaktieren Sie mich bitte beziiglich Forschung. Ich entscheide mich hinsichtlich der Verwendung
meiner Daten fir ein spezifisches Projekt, wenn ich kontaktiert werde.

lhre Einwilligung zur Ubermittlung Ihrer Daten an die Experten im DeRN-SE kdnnen Sie jederzeit ganz
oder teilweise ohne Angabe von Griinden widerrufen, ohne dass die RechtmaRBigkeit der aufgrund der
Einwilligung bis zum Widerruf erfolgten Verarbeitung berihrt wird.

Wenn Sie die Einwilligung in die Ubermittlung an die DeRN-SE-Experten widerrufen, werden noch in
KONSIL-SE vorhandene Daten umgehend geldscht. Falls zu diesem Zeitpunkt schon ein Ergebnis der
Beratung durch das DeRN-SE vorliegt, bleibt dieses aufgrund der Dokumentationspflicht aus § 630f BGB
Abs. 1 in lhrer Patientenakte des Krankenhauses, in dem Sie in Behandlung sind.

Bei Widerruf der Einwilligung zur Kontaktierung fir Forschungszwecke, werden Sie Uber solche
Forschungsprojekte nicht (mehr) informiert.

Die Informationen zum Umgang mit meinen Daten im DeRN-SE habe ich zur Kenntnis genommen.

Ort, Datum Unterschrift Patient(in) ggf. Vertreter(in)/ Sorgeberechtigte(r)
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Informationen zum Umgang mit lhren Daten im DeRN-SE

1. Sie werden am Universitatsklinikum Wiirzburg, Anstalt des 6ffentlichen Rechts (UKW) behandelt. Das
UKW, Josef-Schneider-Strafle 2, 97080 Woirzburg, Tel.: 0931 201-0, E-Mail info@ukw.de ist
Verantwortlicher fiir die Datenverarbeitung im Sinne von Art. 4 Nr. 7 DSGVO. Daneben sind auch alle
anderen am DeRN-SE beteiligten Einrichtungen fir die Datenverarbeitung verantwortlich - die DSGVO
nennt dies gemeinsame Verantwortung. Informationen dazu finden Sie unter
www.ukw.de/zese/dern-se-konsil-se.

2. Jede der am DeRN-SE beteiligten Einrichtungen hat eine/n Datenschutzbeauftragte/n bestellt. Den
Datenschutzbeauftragten des UKW erreichen Sie unter folgenden Kontaktdaten: Universitatsklinikum
Wirzburg, Datenschutzbeauftragter, Josef-Schneider-Str. 2, 97080 Wirzburg, E-Mail:
datenschutz@ukw.de.

3. Zweck der Datenverarbeitung im DeRN-SE ist die Verbesserung der Behandlung von Patientinnen und
Patienten mit Seltenen Erkrankungen. Rechtsgrundlage ist Ihre freiwillige Einwilligung (Art. 6 Abs. 1
Satz 1 Buchst. a, 9 Abs. 2 Satz 1 Buchst. a DSGVO).

4. Bei entsprechender Einwilligung wird das UKW |hre pseudonymisierten Patientendaten an die am
DeRN-SE beteiligten Experten fir Seltene Erkrankungen Ubermitteln. Diese Experten sind
grundsatzlich in Deutschland tatig, konnen aber im Einzelfall auch in einem anderen Mitgliedsstaat der
Europaischen Union arbeiten.

Die am DeRN-SE beteiligten Einrichtungen haben sich darauf geeinigt, dass das UKW die Plattform
KONSIL-SE fiir alle bereitstellt, betreibt und wartet. Dies erfolgt im Rahmen einer Auftragsverarbeitung
gemalk Art. 28 DSGVO. In dieser Funktion ist das UKW den anderen Einrichtungen gegeniber streng
weisungsgebunden und entsprechend vertraglich verpflichtet.

Dariiber hinaus findet eine Ubermittlung lhrer personenbezogenen Daten aus dem DeRN-SE an
externe Dritte grundsatzlich nicht statt. Eine Ubermittlung kommt nur in Betracht, wenn wir dazu
gesetzlich verpflichtet sind oder Sie vorab in die Datenibermittlung eingewilligt haben.

Uber die mégliche Ubermittlung von personenbezogenen Daten im Rahmen der Behandlung am UKW
werden Sie bei Abschluss des Behandlungsvertrages gesondert informiert.

5. Die Daten werden durch das DeRN-SE fiir die Dauer der konsiliarischen Beratungen gespeichert. Sie
werden spatestens drei Monate nach Abschluss der Beratungen aus der Plattform KONSIL-SE gelGscht.
Die langfristige Dokumentation der Beratungsergebnisse erfolgt in dem Krankenhaus, in dem Sie
originar behandelt werden.

6. Betroffenenrechte:

Sie haben im Grundsatz das Recht auf Auskunft (Art. 15 DSGVO). Sollten unrichtige personenbezogene
Daten verarbeitet werden, steht lhnen ein Recht auf Berichtigung zu (Art. 16 DSGVO). Bei Vorliegen
der gesetzlichen Voraussetzungen konnen Sie die Loschung personenbezogener Daten (Art. 17
DSGVO), die Einschrankung der Verarbeitung (Art. 18 DSGVO) oder die Datenibertragung (Art. 20
DSGVO) verlangen, sowie Widerspruch gegen die Verarbeitung einlegen (Art. 21 DSGVO). lhre
Einwilligung zur Ubermittlung lhrer Daten an die Experten im DeRN-SE kdnnen Sie jederzeit ganz oder
teilweise ohne Angabe von Griinden widerrufen. Bitte wenden Sie sich dazu an das

Zentrum fir Seltene Erkrankungen — Referenzzentrum Wirzburg (ZESE)

Josef-Schneider-Str. 2

97080 Wiirzburg

Tel: +49 931 201 29029

E-mail: zese@ukw.de
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Der Widerruf der Einwilligung gilt nur fiir die Zukunft, die Rechtmaligkeit der aufgrund der
Einwilligung bis zum Widerruf erfolgten Verarbeitung wird nicht berihrt. Ihr Widerruf gilt allerdings
erst ab dem Zeitpunkt, zu dem Sie diesen aussprechen. Er hat keine Riickwirkung. Die Verarbeitung
Ihrer Daten bis zu diesem Zeitpunkt bleibt rechtmaRig.

Einschrankungen und Modifikationen der vorgenannten Rechte kénnen sich z.B. aus Art. 9 und 10
BayDSG bzw. anderen landesrechtlichen Datenschutzregelungen oder aus der Dokumentationspflicht
nach § 630f BGB ergeben.

Sollten Sie diese Rechte gegeniiber dem DeRN-SE bzw. den an DeRN-SE beteiligten Einrichtungen
geltend machen wollen, wenden Sie sich bitte an das Krankenhaus, bei dem Sie origindr in Behandlung
sind. Die Adresse finden Sie unter Punkt 1. Im Anschluss wird geprift, ob die gesetzlichen
Voraussetzungen erfiillt sind.

Mit allen Anliegen rund um lhre Daten kénnen Sie sich auch an den Datenschutzbeauftragten des
Krankenhauses wenden, bei dem Sie originar in Behandlung sind. Selbstverstandlich gilt dies auch fur
eine Beschwerde Uber DatenschutzverstdRe. Die Kontaktdaten der lokalen Datenschutzbeauftragten
finden Sie unter Punkt 2.

Zudem haben Sie das Recht auf Beschwerde bei einer Datenschutzaufsichtsbehorde, wenn Sie z.B. der
Ansicht sind, dass die Verarbeitung lhrer Daten datenschutzrechtlich nicht zuldssig ist. Eine Liste aller
deutschen Datenschutzaufsichtsbehorden finden Sie im Internet unter:

https://www.datenschutzkonferenz-online.de/datenschutzaufsichtsbehoerden.html
Die fur das UKW zustdandige Aufsichtsbehorde ist der

Bayerischer Landesbeauftragte fiir den Datenschutz (BayLfD)
WagmiillerstraBe 18

80538 Miinchen

www.datenschutz-bayern.de
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Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen

ZSE-DUO

in Zentren fur Seltene Erkrankungen

Anlage 10: SOP Patientenaufnahme Konsil-SE

SO P Patientenaufnahme und grundlegende Schritte
in Konsil-SE

Aus Griinden der besseren Lesbarkeit wird auf die gleichzeitige Verwendung der Sprachformen
mannlich, weiblich und divers (m/w/d) verzichtet. Samtliche Personenbezeichnungen gelten
gleichermalien flr alle Geschlechter.

Hintergrund

Um bei Patienten mit Seltenen Erkrankungen auch zentrenilibergreifend den Rat von Experten bzgl.
Diagnostik und Therapie einzuholen, wurde die Softwarel6sung Konsil-SE geschaffen. Konsil-SE ist dem
Clinical Patient Management System, das die Europdische Kommission fiir die 2017 eingerichteten
Europaischen Referenznetzwerke (ERNs) anbietet, sehr dhnlich, in vielen Modulen sogar identisch.
Mitarbeiterinnen und Mitarbeiter der teilnehmenden Zentren fir Seltene Erkrankungen (ZSE), die als
Nutzer Gber ihr Zentrum in dem System registriert sind, kdnnen Patientendaten fiir Konsilanfragen
einpflegen.

Vorgehen

Das Verfahren besteht aus drei Schritten:

1) Anlegen des Patienten und Einpflegen von Daten in Konsil-SE

ACHTUNG: Alle Patientendaten diirfen nur
pseudonymisiert eingegeben werden.

Es gibt in der Maske zur Anlage eines Falles in Konsil-SE Eingabefelder fiir personenidentifizierbare
Daten wie Vorname, Nachname und Geburtsdatum. Diese Daten sind nur fur Mitarbeiter des
jeweils eingebenden ZSE sichtbar, die einen Zugang zum Konsil-SE-System haben. Trotzdem kdénnen
hier datenschutzrechtliche Probleme bestehen.

Konkret werden die Patienten daher mit pseudonymisierten Namen und modifizierten
Geburtsdaten eingegeben:

- Vorname: Weiblicher (fiir Wirzburg: Laura) bzw. mannlicher Vorname (fiir Wirzburg Udo)
kombiniert mit einer laufenden Nummer (z.B. erste weibliche Patientin Laura_1, erster
maénnlicher Patient Udo_1)

- Nachname: fir Wiirzburg immer Schmidt
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Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen

ZSE-DUO

in Zentren fur Seltene Erkrankungen

- Geburtsdatum: bei Erwachsenen immer der 01.07. des Geburtsjahres, bei Kindern (6
Monate bis 18 Jahre): immer der 15. des Geburtsmonats, bei Sduglingen unter 6 Monaten:
immer der Mittwoch der Geburtswoche.

Beim Hochladen medizinischer Dokumente oder einer Powerpoint-Prasentation muss streng darauf
geachtet werden, dass keine Namensangaben, Geburtsdaten, Fall- oder Patientennummern o.a.
enthalten sind.

Eine Pseudonymisierungsliste, die die patientenidentifizierenden Daten mit den Pseudonymen
verknUpft, wird im Sekretariat des anmeldenden ZSE gefiihrt und in einem verschlossenen Schrank
aufbewahrt.

2) Konsiliarische Besprechung der Patientendaten mit den fiir Konsil-SE freigeschalteten Nutzern
Diese Besprechung erfolgt ausschliefllich auf der Basis der hochgeladenen pseudonymisierten
Daten, der Ablauf entspricht dem beim CPMS.

3) Ausdruck bzw. pdf-Export der Besprechungsergebnisse und Loschung des kompletten Patienten-

eintrags mit allen Daten aus dem Konsil-SE System
Spatestens drei Monate nach Abschluss der konsiliarischen Besprechung eines Falls in Konsil-SE
werden die Ergebnisse der konsiliarischen Falldiskussion ausgedruckt bzw. als pdf exportiert.

AnschlieBend wird der komplette Eintrag zu dem Patienten aus dem Konsil-SE System geldscht.
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1. Einleitung und Hintergrund

Im Projekt ,Duale Lotsenstruktur zur Abkldrung unklarer Diagnosen in Zentren fir Seltene
Erkrankungen” (ZSE-DUQ) wurde in den elf beteiligten Zentren eine duale Lotsenstruktur eingefihrt.
Zu jedem Zeitpunkt von der ersten Sichtung der Patientenunterlagen bis zur Verfassung eines
gemeinsamen Arztberichtes und Weiterleitung der Patienten in die Regelversorgung waren sowohl ein
somatischer arztlicher Lotse als auch ein psychosomatischer/psychiatrischer arztlicher Lotse am
Prozess beteiligt und gemeinsam fiir die Versorgung der Betroffenen zustandig.

Hintergrund fiir die Planung des Projekts war die Beobachtung, dass im Zentrum fiir Seltene
Erkrankungen (ZSE) Wiirzburg im Jahr 2015 tber 90% der vorgestellten Patienten eine psychische (Ko-
Jmorbiditat aufwiesen. Da psychische Symptome die Zeichen einer Seltenen Erkrankung verschleiern
kénnen, wird die Diagnosestellung erschwert oder sogar verzégert. Umgekehrt kdnnen nicht-seltene
somatische Erkrankungen zusammen mit psychischen Symptomen ein komplexes Beschwerdebild
erzeugen, welches falschlicherweise an eine Seltene Erkrankung denken lasst. Nicht zuletzt kann die
oft langjahrige frustrane Suche nach einer Erklarung fir ungeklarte Beschwerden im Rahmen einer
nicht diagnostizierten Seltenen Erkrankung zu einer psychischen Belastung der Betroffenen fiihren und
die Lebensqualitit noch weiter beeintrichtigen. Dazu kommt, dass eine Uberleitung in die
psychiatrische, psychosomatische oder psychologische Regelversorgung alleine durch einen
somatischen drztlichen Lotsen nur in wenigen Fallen gelingt. Patienten erleben die Weiterleitung oft
als ,Abschiebung” und nehmen das Angebot nicht wahr. Somit bleibt auch eine psychische
Problematik lange Zeit unbehandelt.

Bei der Planung des Projekts ZSE-DUO wurde die Hypothese formuliert, dass eine duale Lotsenstruktur
mit somatischem und psychosomatischem/psychiatrischen arztlichen Lotsen die Wahrscheinlichkeit
einer Diagnosestellung bei Patienten, die in einem ZSE aufgrund des Verdachts auf eine Seltene
Erkrankung aber bisher unklarer Diagnose gesehen werden, erhoht und den Diagnoseprozess
beschleunigt.

Ziele dieses Manuals sind:
e den Ist-Stand der implementierten dualen Lotsenstruktur darzustellen,
e andere Zentren bei der Implementierung der dualen Lotsenstruktur anzuleiten,
e Losungen fir die praktische Durchfiihrung aufzuzeigen, und
¢ die Praxiserfahrungen aus ZSE-DUO zu kommentieren.

In Abbildung 1 wird ein Uberblick iiber den Ablauf der dualen Lotsenstruktur gegeben. Zusatzlich
wurde eine SOP zur Standardisierung der Struktur und Abldufe der dualen Lotsenstruktur entwickelt

(Anlage 1).

Detaillierte Informationen zum Design des Projekts ZSE-DUO gibt die Publikation von Hebestreit et al.
2022, Fallbeispiele sind in Schippers et al. 2022 dargestellt.

2. Abklarung unklarer Diagnosen in einer Dualen Lotsenstruktur

Das Projekt ZSE-DUO hat Patienten ab einem Alter von 12 Jahren in einer dualen Lotsenstruktur
betreut (Ein- und Ausschlusskriterien des Projektes zu finden in Anlage 6). Daflir wurden Patienten
ausgewahlt, die zu einer Vorstellung in der Sprechstunde fir unklare Diagnosen eingeladen wurden.

3
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In Anlage 2 wird der diagnostische Weg fiir eine Patientin bzw. einen Patienten, die/der sich bzw. seine
Angehorigen oder dessen Arzt aufgrund einer unklarer Diagnose und Verdacht auf eine Seltene
Erkrankung an das ZSE wendet, dargestellt.

2.1  Beurteilung der eingereichten Unterlagen

Folgende Unterlagen werden benétigt, um die Anmeldung an einem ZSE vor Vorstellung in einer
Sprechstunde fiir unklare Diagnosen mit dualer Lotsenstruktur zu vervollstandigen:
e Fir die Teilnahme am Projekt Einwilligung des Patienten bzw. der Sorgeberechtigten in die
Teilnahme, ggf. zukiinftig Einschreibung in einen Selektivvertrag , Duale Lotsenstruktur”
e  Epikrise durch den liberweisenden Arzt
e Uberweisungsschein an das ZSE
o Anmeldefragebogen des Patienten
e Datenschutzerklarung des Patienten (Einwilligung in die Kommunikation mit der betreuenden
Arztin / dem betreuenden Arzt)
e Ggf. Ergebnisse bildgebender Untersuchungen (Befunde und — wenn maoglich — Originalbilder)
e Arztbriefe/Befunde zu den vorliegenden Beschwerden
e Patient Reported Outcome Measures (PROMs):
o Erwachsene Patienten: EQ-5D-5L, PHQ-9, GAD-7, SCL-K-9, DSS-4, SF-12, FAS
o Minderjahrige Patienten: EQ-5D-5L, KIDSCREEN-10 und SDQ

Erlduterung: Fiir die Studie ZSE-DUO wurden die Patienten bereits vor Vorstellung in der Sprechstunde
gebeten, Screeningfragebogen zu unterschiedlichen psychischen Symptomen zu beantworten. Neben
den objektiven Vorbefunden erhalt man durch den Einsatz solcher PROMs Hinweise auf das Vorliegen
auch von psychischen Symptomen. Fur Erwachsene und Kinder/Jugendliche wurden unterschiedliche
PROMs gewahlt, die im Detail nochmals in Tabelle 1 beschrieben werden

Erst nach Einreichung aller geforderten Unterlagen werden vom somatischen Lotsen und vom
psychosomatischen/psychiatrischen Lotsen die Unterlagen gesichtet.
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Abbildung 1: Uberblick iber den Ablauf des Prozesses von der Anmeldung bis zur Uberfiihrung in die
Regelversorgung im Rahmen der dualen Lotsenstruktur.
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Tabelle 1. Ubersicht der in ZSE-DUO verwendeten Patient Reported Outcome Measures (PROM:s)

Abkiirzung Vollname Inhalt Auswertung Literatur Lizensierter Zugriff
PHQ-9 Patient Health Auspragung von Summenwert Lowe et al. 2004; Kostenfrei, z.B.

Questionnaire Depressionssymptomen Cutoff Werte Spitzer et al. 1999 https://www.uke.de/kliniken-
institute/kliniken/psychosom
atische-medizin-und-
psychotherapie/forschung/do
wnloads/index.html

GAD-7 Generalized Anxiety Auspragung von Summenwert Lowe et al. 2008; Kostenfrei, z.B.

Disorder Angstsymptomen Cutoff Werte Spitzer et al. 2006 https://www.uke.de/kliniken-
institute/kliniken/psychosom
atische-medizin-und-
psychotherapie/forschung/do
wnloads/index.html

SF-12 Short Form — 12 Fragen Gesundheitsbezogene Psychische und kérperliche | Wirtzet al. 2018 Lizenzgebiihren bei Hogrefe:
Lebensqualitit Subskala https://www.hogrefe.com/de
[kontakt/rechte-lizenzen
DSS-4 Dissoziations-Spannungs- | Erfassung akuter dissoziativer | Skalen-Mittelwert Stiglmayr et al. 2009 Kostenfrei, z.B.

Skala Kurzfassung Symptome https://link.springer.com/boo
k/10.1007/978-3-642-35066-
5
Die Fragen 4,5, 13 und 14 der
Dissoziations-Spannungs-
Skala bilden den DSS-4

SCL-K-9 Symptom Checklist Allgemeine Psychopathologie, | Mittelwert Petrowski et al.2019 Lizenzgebiihren bei Hogrefe:
,psychischer https://www.hogrefe.com/de
Beschwerdedruck” /kontakt/rechte-lizenzen
EQ-5D (-5L) Euroqgol - 5 Dimensionen - | Gesundheitsbezogene Grochtdreis et al. 2019 | https://eurogol.org/eq-5d-
5 Level Lebensqualitat instruments/eq-5d-5l-about/
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https://www.hogrefe.com/de/kontakt/rechte-lizenzen
https://www.hogrefe.com/de/kontakt/rechte-lizenzen
https://link.springer.com/book/10.1007/978-3-642-35066-5
https://link.springer.com/book/10.1007/978-3-642-35066-5
https://link.springer.com/book/10.1007/978-3-642-35066-5
https://www.hogrefe.com/de/kontakt/rechte-lizenzen
https://www.hogrefe.com/de/kontakt/rechte-lizenzen

Einzelfragen und
Summenscore, zusatzlich
EQ-VAS

Die EuroQol-Gruppe besitzt
das Urheberrecht fiir den
Fragebogen. Die Nutzung des
EQ-5D ist fiir gemeinnitzige
Zwecke kostenlos und bedarf
nur einer Online-
Registrierung auf der
Homepage von EuroQol. Soll
der Fragebogen
kommerziellen Zwecken
dienen, ist die Nutzung
hingegen gebihrenpflichtig.

Mini Dips Diagnostisches Kurz- Psychische Stérungen nach Anwender bendtigen Margraf et al. 2017 Kostenfrei unter
Interview fiir psychische DSM und ICD klinische Erfahrung, ein https://www kli.psy.ruhr-uni-
Stérungen systematisches Training in bochum.de/dips-
der Implementierung sowie interv/klipsy/mini-dips/index-
Kenntnis des DSM-5 de.html
und/oder der ICD-10
Klassifikation und der
Diagnosekriterien
PSS-K Personlichkeitsscreening | basiert auf dem kategorialen 8 Items, Summenscore (0- Schoettke et al. 2011 Kostenfrei, z.B.

Klassifikationsmodell von
Personlichkeitsstorungen.
Screening-Fragebogen, der im
sogenannten 2-stufigen
Diagnostikprozess im ersten
Schritt zur
«Schnellerkennung» einer

16)

Bei einem Cut-off-Wert von
>4 wird in 93% der Falle das
Vorliegen mindestens einer
Personlichkeitsstorung
richtig erkannt

https://psydix.org/psychologi
sche-testverfahren/pss-k/
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Personlichkeitsstorung
eingesetzt werden kann

sSDQ Strengths and Difficulties | Screening auf Emotionale Je Eltern- und Selbsturteil- Klasen et al. 2003; Kostenfrei,
Questionnaire Probleme, Version:4 Summenscores Koglin et al. 2007; https://www.sdqginfo.org/py/

Verhaltensstérungen, Lohbeck et al. 2015 sdqginfo/b3.py?language=Ger
Hyperaktivitat, man
sozialelnteraktionsprobleme.
Zusatzlich Positivskala
Prosoziales Verhalten

KIDSCREEN- --- Erfassung der Summenscore Barkmann, et al. 2021 Kostenfrei,

10 Index gesundheitsbezogenen https://www.kidscreen.org/d

Lebensqualitdt von Kindern
und Jugendlichen (8-18 Jahre)
mittels Selbstauskunft und
Fremdurteil

eutsch/frageb%C3%B6gen/ki
dscreen-10-index/

Es ist zu empfehlen, als weitere PROMs Doméne Fragebdgen zu Midigkeit/Erschdépfung zu ergdnzen. Dazu eignen sich u. a. der Multidimensional Fatigue
Inverntory (MFI-20) (Smets et al. 1995; Schwarz et al. 2003), die Functional Assessment of Chronic Iliness Therapy (FACIT) Fatigue Scale (Version 4) (Montan et
al. 2018) oder die Fatigue Assessment Scale (FAS) (de Vries et al. 2004).
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Liegen die Unterlagen vollstandig vor, erfolgt die Sichtung und Strukturierung der eingereichten
Dokumente durch den somatischen und den psychosomatischen/psychiatrischen Lotsen.

Der psychosomatische/psychiatrische Lotse sichtet zur Einschdtzung der psychischen Belastung der
Patienten die psychischen Screeningbdgen. Diese umfassen fiir Erwachsene Screeninginstrumente fir
Depressivitit, Angstlichkeit, somatoforme Stérungen, dissoziative Symptome und Lebensqualitit und
fir Kinder bzw. Jugendliche ein Screening auf emotionale Probleme, Verhaltensstérungen,
Hyperaktivitat, soziale Interaktionsprobleme, prosoziales Verhalten sowie Lebensqualitat.

Bei auffalligen Werten in den psychischen Summenskalen, die auf eine akute psychische Gefahrdung
hindeuten, wird bei Erwachsenen wie Kindern und Jugendlichen die Kontaktaufnahme durch den
psychosomatischen/psychiatrischen en Lotsen mit der bzw. dem Betroffenen bzw. seinen
Sorgeberechtigten empfohlen. Ein besonderes Augenmerk bei den Screeningbégen fiir Erwachsene
wird auf die Auspragung einer depressiven Symptomatik im PHQ-9 gelegt. Liegt der Summenscore bei
15 oder héher und/oder wurde eine positive Antwort auf die Frage nach aktueller Suizidalitat gegeben,
wird der Patient umgehend telemedizinisch vom psychosomatischen/psychiatrischen Lotsen
kontaktiert. Im Gesprach wird die Schwere der Depressivitdt oder sonstiger psychischer Symptomatik
abgeklart. Ebenfalls wird erfragt, ob schon eine psychiatrische oder psychotherapeutische Behandlung
stattfindet und ob diese der Schwere der Erkrankung angemessen ist. Liegt keine Behandlung vor, wird
diese vermittelt. Liegt eine akute Suizidalitdit vor, so wird ein Kontakt zu der zustandigen
psychiatrischen Rettungsstelle vermittelt. Eine Kontaktaufnahme und die erfolgten MalRnahmen
werden in der Patientenakte dokumentiert (bspw. Patient aktuell in psychiatrischer Behandlung,
Antisuizidvertrag vereinbart, etc.). Flr das genaue Vorgehen wurde eine SOP entwickelt (Anlage 3).
Die Screeningbégen PHQ-9 und GAD-7 bei den Erwachsenen und SDQ bei den Kindern und
Jugendlichen wurden von den psychosomatischen/psychiatrischen Lotsen als gute Grundlage
empfunden, um die Sprechstunde nach der vorliegenden psychischen Symptomatik zu planen. Auch
deckte sich der Verdacht, der sich nach PHQ-9 und GAD-7 im Vorfeld ergeben hatte, gréStenteils mit
den Ergebnissen aus der Prasenzsprechstunde.

Nach Sichtung der Unterlagen und Ausschluss einer schweren psychischen Symptomatik erfolgt die
Erstellung einer Epikrise durch den somatischen oder psychiatrisch/psychosomatischen Lotsen unter
Einbeziehung der jeweils anderen Fachexpertise. Die Epikrise kann aufgrund der oft zahlreichen und
redundanten Vorbefunde sehr umfangreich sein und stellt eine wichtige Vorbereitung auf die
Prasenzsprechstunde dar. Sie dient auch als Diskussionsgrundlage fir die interdisziplindren
Fallbesprechungen, als Informationsmedium fiir die weiterfilhrende Diagnostik und als Basis fiir ZSE-
interne und externe Fallkonferenzen.

2.2 Interdisziplinare Fallbesprechungen

In der ersten interdisziplindren Fallbesprechung nach Sichtung der Unterlagen und Erstellen einer
Epikrise  erfolgt der fallbezogene  Austausch  zwischen dem  somatischen und
psychosomatischen/psychiatrischen Lotsen, ggf. auch unter Beteiligung weiterer Professionen und
Disziplinen. Es erfolgt die Einengung einer Differentialdiagnose sowie der Ausschluss von
Erkrankungen. Es wird festgelegt, ob noch Unterlagen oder ergdnzende ambulante Diagnostik benétigt
werden und es wird entschieden, ob der Fall

Manual Duale Lotsenstruktur Version 1.0, 22.06.2022



e Auf Aktenlage bearbeitet wird
e In eine Spezialsprechstunde oder an ein Typ B-Zentrum vermittelt wird, oder
e Der Patient In die Prasenzsprechstunde fiir unklare Diagnosen eingeladen wird.

Wird der Patient in die Prasenzsprechstunde eingeladen wird festgelegt
e obim Vorfeld eine telemedizinische Sprechstunde notwendig ist,
e 0ob eine Zusatzdiagnostik in der Sprechstunde erfolgen und bereits geplant werden soll, und
e welche Zeitressourcen fiir die Lotsen jeweils erwartet werden.

Sobald neue Informationen (wie z.B. Befunde aus empfohlener Diagnostik) zum Fall vorliegen, zu
denen der andere Lotse informiert werden sollte oder die einen Austausch zum weiteren
Behandlungsverlauf des Patienten ermoglichen, erfolgt eine weitere Fallbesprechung. Kann auf Basis
der neuen Befunde eine Diagnose gestellt werden, ist die Uberleitung in die Regelversorgung zu
organisieren.

2.3 Prasenzsprechstunde

Wenn in der interdisziplindren Fallbesprechung die Entscheidung fiir eine Vorstellung des Patienten in
der ambulanten Sprechstunde des ZSE getroffen wird, erfolgt anschlieRend die Terminierung eines
ambulanten Vorstellungstermins im Typ-A-Zentrum. Die Sprechstunde findet immer mit einer dualen
Lotsenstruktur, d.h. mit einem somatischen und einem psychosomatischen/psychiatrischen Lotsen,
statt. Nach einer gemeinsamen Vorstellung beider Lotsen zu Beginn der Sprechstunde, um dem
Patienten das interdisziplindre Team in der dualen Lotsenstruktur zu verdeutlichen (,Wir sind das
Team fiir Seltene Erkrankungen”), werden anschlieBRend die Sprechstundeneinheiten nacheinander
durchgefiihrt. Dieses gemeinsame Auftreten soll dem Patienten die enge Zusammenarbeit darstellen
und ihm das Gefiihl vermitteln, dass er in allen Aspekten seiner Beschwerden ernst genommen wird.
Die gemeinsame BegriiBung dient auch dazu; den Ablauf der Vorstellung kurz zu besprechen. In
welcher Reihenfolge die Sprechstundeneinheiten stattfinden, kann vom Beschwerdebild,
organisatorischen Belangen etc. abhidngig gemacht werden. Es kann zwischen den beiden
Lotsensprechstunden eine kurze personliche oder telefonische Ubergabe zu der klinischen
Einschatzung sowie der Verdachtsdiagnose bzw. den Verdachtsdiagnosen erfolgen. Beide Varianten
im Ablauf der Prdsenzsprechstunde, ob erst der somatische oder der psychiatrisch/psychosomatische
Lotse mit der Sprechstundeeinheit begonnen hatte, wurde von den beteiligten arztlichen Lotsen als
positiv empfunden.

Der somatische Lotse ldsst den Patienten seinen Krankheitsverlauf personlich schildern und erganzt
die vorliegende Anamnese aus Fragebogen und libermittelten Befunden. Es folgt eine internistische
und neurologische korperliche Untersuchung und sofern moglich/indiziert weitere Diagnostik durch
den Lotsen (z.B. Labordiagnostik, ergdnzende internistische und/oder neurologische
Spezialdiagnostik). Wurde vorab bereits die Indikation fiir weitere Diagnostik gestellt, kdnnen soweit
moglich Termine in anderen Fachambulanzen fir den Tag der Prdsenzsprechstunde organisiert
werden. Hierbei ist jedoch die Balance zwischen der Belastung des Patienten durch einen oft langen
Anfahrtsweg gegeniber jener durch einen langen Aufenthalt in der Klinik zu bedenken. Dies sollte
vorab mit dem Patienten besprochen werden, sodass dieser gegebenenfalls eine Ubernachtung
einplanen kann.
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Der psychosomatische/psychiatrische Lotse erhebt die psychische Anamnese und Familienanamnese,
sowie das standardisierte Interview Mini-DIPS zur Beurteilung einer psychischen Komorbiditat und
erneut die in Tabelle 1 ausgefiihrten psychische Screeningbégen fir volljdhrige und minderjahrige
Patienten. Der Mini-DIPS wird angewendet, um eine hdhere Ubereinstimmung der psychischen
Diagnosen zwischen den Zentren zu erreichen und die Reliabilitdt der Diagnosen zu verbessern. Im
Vorfeld fand daher auch eine Schulung der Psychosomatischen Lotsen zur Verwendung des Mini-DIPS
statt. Zusatzlich wird zum Screening nach Persénlichkeitsstorungen der PSS-K (Tabelle 1) genutzt.
Dadurch erhalt der psychosomatische Lotse Hinweise auf eine mdgliche Persdnlichkeitsakzentuierung
oder -stérung, die er/sie im diagnostischen Gesprach weiter vertiefen kann (Anlage 4). Im Anschluss
wird vom psychosomatischen/psychiatrischen Lotsen der psychopathologische Befund erhoben und
die soziale Unterstiitzung, Coping-Fahigkeiten und die Krankheitsbewaltigung des Patienten beurteilt.
Sollten sich im Gesprach Hinweise auf einen sofortigen Behandlungsbedarf ergeben (z.B. Suizidalitat)
wird der Patient an die psychiatrische Rettungsstelle des zustandigen Krankenhauses vermittelt. Bei
den nicht akuten Fillen wird die psychiatrische/psychotherapeutische Behandlung auf die
ausreichende Intensitat hin Gberprift sowie ggf. eine intensivere Behandlung im Verlauf vermittelt
und dokumentiert.

Ist auch mit den Erkenntnissen aus der Prdsenzsprechstunde oder anderen neuen Befunden eine
Diagnosestellung nicht moglich, ist zu besprechen,
e (Ob die Indikation fiir weitere Diagnostik besteht
Wenn ja, ist abzustimmen (siehe Exkurs 1 unten)
o Welche?
o Wo? (extern bei niedergelassenen Fachdrzten bzw. anderen Kliniken vs.
klinikintern vs. im A-ZSE selbst?),
o Sollte der Patient bei der Terminvereinbarung unterstiitzt werden oder der Termin
gleich durch einen der Lotsen vereinbar werden?
o Wie wird die Nachverfolgung der Diagnostik gewdhrleistet?
o Besteht psychotherapeutischer Behandlungsbedarf?
e Ob ergdanzende Expertise erforderlich ist
o Fallvorstellung in einer regionalen interdisziplindren Fallkonferenz
o Fallvorstellung in einer Gberregionalen interdisziplindren Fallkonferenz der ZSEs
oder
o Konkrete Fachexpertise direkt anfragen

Exkurs 1 fasst die Erfahrungen der Lotsen beziglich der weiterfiihrenden diagnostischen Schritte
zusammen

Exkurs: Weiterfiihrende Diagnostik
Diagnostik am Zentrum

Die Erfahrungen der Lotsen in ZSE-DUO ergaben, dass eine Diagnostik am Universitatsklinikum der
Diagnostik im niedergelassenen Gesundheitssektor vorzuziehen ist.

Folgende Diagnostik sollte vom Zentrum selbst durchgefiihrt werden kénnen bzw. ein gutes Netzwerk
zu entsprechenden Fachambulanzen auf- und ausgebaut werden: standardmaRige korperliche
Untersuchung sowie neurologische Untersuchung, Labordiagnostik, Genetik und Elektrophysiologie.
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Terminvermittlung zur weiteren Diagnostik

Die Wartezeiten auf Termine bei bestimmten Fachéarzten oder in Typ-B-Zentren zur Spezialdiagnostik
sind mitunter sehr lang. Seitens der an ZSE-DUO beteiligten Lotsen wird daher empfohlen, die
Terminvereinbarung fir die Patienten innerhalb des Universitatsklinikums selbst zu Gbernehmen und
dem diagnostizierenden Arzt die Epikrise des Patienten zur Verfligung zu stellen.

Nachverfolgung der weiteren Diagnostik

Die Sicherstellung der Nachverfolgung weiterer diagnostischer Schritte, die nicht am ZSE selbst
erfolgen, ist entscheidend fiir den weiteren Verlauf der Diagnosestellung. Eine Institutserméachtigung
an einem ZSE ist nicht die Regel. Diese erlaubt fiir die weitere Diagnostik das Ausstellen von
Uberweisungsscheinen und gewéhrleistet den Erhalt eines Arztbriefes. Bei Diagnostik in der Klinik
lassen sich die Befunde mittels Klinikinformationssysteme (wie z.B. SAP 1S-H/i.s.h. med. oder Dedalus
ORBIS) nachverfolgen. Bei externen Untersuchungen hat sich die Ubermittlung neuer Befunde durch
den Patienten selbst als zuverlassig erwiesen.

Zur weiteren Optimierung der Nachverfolgung wird darldber hinaus der Einsatz eines
Verwaltungssystems zur Patientennachverfolgung (z.B. Erinnerung an Diagnostiktermine in Outlook)
als sinnvoll erachtet. Sind die Arzttermine der Patienten bekannt oder sogar selbst vereinbart, kann
geplant werden, wann mit Befundeintrdagen im klinikinternen Verwaltungssystem zu rechnen ist oder
der Patienten kontaktiert werden sollte.

2.4 Gemeinsamer Arztbrief

Die Erstellung eines gemeinsamen, abschlieRenden Arztbriefes vom somatischen und
psychosomatischen/psychiatrischen Lotsen erfolgt wann immer méglich gemeinsam, um die komplexe
Symptomatik und Therapieempfehlungen abzustimmen und gewichtet darzustellen. Der gemeinsame
Arztbrief ist dann als zusammenhangendes Dokument lesbar, wird von beiden Lotsen unterschrieben
und wird an den iiberweisenden Arzt und nachrichtlich an den Patienten sowie ggf. an weitere Arzte
verschickt (je nach Schweigepflichtentbindung). Somit erhalten der Arzt sowie der Patient alle
Empfehlungen zur weiteren Diagnostik und zur empfohlenen Therapie.
Es werden folgende Inhalte fir den/die Arztbrief/e als wichtig erachtet:

e Somatische und psychische Diagnosen (beide Lotsen)

e Vordiagnosen: bereits bekannte Diagnosen (beide Lotsen)

e aktuelle Anamnese (beide Lotsen)

e Vorerkrankungen (beide Lotsen)

e Vegetative Anamnese (somatischer Lotse)

e Psychische Anamnese und Vorgeschichte (psychosomatischer/psychiatrischer Lotse)

e Soziobiografische Anamnese (psychosomatischer/psychiatrischer Lotse)

e Suchtanamnese (psychosomatischer/psychiatrischer Lotse)

e Familienanamnese (beide Lotsen)

e Medikamentenanamnese (beide Lotsen)

e Zusammenfassung relevanter Vorbefunde (beide Lotsen)

e Korperliche Untersuchung (somatischer Lotse)

e Psychopathologischer Befund (psychosomatischer/psychiatrischer Lotse)

e Laborbefunde (somatischer Lotse)

e Ggf. weitere Befunde (beide Lotsen)
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e Ggf. Empfehlungen aus Fallkonferenzen (beide Lotsen)
e Epikrise, Empfehlungen und Prozedere (beide Lotsen)

2.5  Uberleitung der Patienten in die Regelversorgung nach Diagnosestellung

Der Patient kann vom psychosomatischen/psychiatrischen Lotsen telemedizinisch begleitet werden,
bis eine Uberleitung in die Regelversorgung erfolgt ist. In einzelnen Fillen ist eine Uberleitung in die
Regelversorgung nicht moglich, da der Patient dies nicht wiinscht.

Trotz ausfiihrlicher differentialdiagnostischer Abklarung lie8 sich in ZSE-DUO innerhalb der ersten 12
Monate auch mit der dualen Lotsenstruktur fir mehr als die Halfte der Patienten keine die
Symptomatik vollstandig erklarende Diagnose stellen. Viele Patienten ohne (erklarende) Diagnose(n)
kénnten nach Durchlaufen des Abklarungsprozesses erneut sich selbst Uberlassen sein. Es ist
anzunehmen, dass diese Patienten desillusioniert sind und sich erneut alleine in der Regelversorgung
auf die Suche nach einer Diagnose begeben. Auch und gerade fiir diese Patientengruppe soll eine
Vermittlung in die Regelversorgung angestrebt werden. Sinnvoll/denkbar ware zunichst den Kontakt
zum Patienten aufzunehmen, eventuell durch beide Lotsen gemeinsam, und transparent zu
kommunizieren, wie die Situation ist, ob und welche symptombehandelnde Therapie moglich ware,
ob eventuell eine Selbsthilfegruppe in Frage kommt und dass man in Austausch bleibt, sobald neue
diagnostische Methoden/Erkenntnisse vorliegen.

Sowohl der somatische als auch der psychosomatische/psychiatrische Lotse kdnnen die
Verantwortung fir die Weiterleitung zu den jeweiligen empfohlenen MaBnahmen Gibernehmen. Wenn
das Einverstiandnis des Patienten vorliegt, kann der jeweilige Lotse auch Kontakt zu den
entsprechenden Stellen der Regelversorgung aufnehmen. Ziel ist es, einen guten Ubergang in die
Regelversorgung zu erreichen und insbesondere Briiche in der Betreuung zu vermeiden.

Exkurs 2. Akzeptanz von psychischen Diagnosen

Exkurs: Akzeptanz von psychischen Diagnosen von Seiten der Patienten

Fir eine psychische (Begleit-) Ursache muss haufig gezielt sensibilisiert werden. Hierbei ist ein
besonderes therapeutisches Geschick gefordert. Auch ist hier das Zusammenspiel von Wiirdigung der
somatischen Befunde und notwendiger weiterer somatischer Abklarung und der zeitgleichen
psychosomatischen/psychiatrischen  Behandlung  wichtig. Hier sollten somatische und
psychosomatische/psychiatrische Lotsen am ZSE eng verzahnt und gegenseitig informiert vorgehen.

2.6  Optionale Elemente je Indikation

2.6.1 Telemedizinische Sprechstunde durch den psychosomatischen/psychiatrischen
Lotsen

Den Patienten kann das Angebot von telemedizinischen Sprechstunden mit dem
psychosomatischen/psychiatrischen Lotsen gemacht werden. Diese kdnnen als Videokonferenz oder
als Telefonat durchgefiihrt werden. Fir die telemedizinische Sprechstunde sollte ein etabliertes
System des jeweiligen Universitatsklinikums genutzt werden. Inhaltlich kann die telemedizinische
Sprechstunde genutzt werden um

¢ die Prasenzsprechstunde vorzubereiten,
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e die Ergebnisse der Prasenzsprechstunde mit dem Patienten zu besprechen, oder
e als psychosomatisch-psychiatrische Kurzintervention zur Behandlung von akuten Krisen oder
zur Uberbriickung bis zur Vermittlung in die Regelversorgung.

Sprechstunden die zur Uberbriickung bis zur Vermittlung in die Regelversorgung durchgefiihrt werden
haben supportiv-therapeutische Funktion (i.S. von Stabilisierung, Ressourcenstarkung, Unterstitzung
bei der Uberleitung in die (psychologische) Regelversorgung).

Bei mangelnder Akzeptanz des psychosomatischen/psychiatrischen en Angebots parallel zu einer
weiterflihrenden somatischen Abklarung (z.B. aufgrund langer Wartezeiten bei Typ-B-Zentren) ist zu
empfehlen, das duale Konzept der Versorgung auch in einem Gesprach mit dem somatischen Lotsen
zu erlautern. Dem Patienten sollte dabei versichert werden, dass ein quantitativ haufigerer Kontakt
mit dem psychosomatischen/psychiatrischen en Lotsen, die Abklarung der somatischen Beschwerden
nicht vernachlassigt.

2.6.2 Interdisziplinare Fallkonferenzen, die innerhalb der Klinik stattfinden

Interdisziplindre Fallkonferenzen werden bei Patienten mit unklaren Symptomkomplexen eingesetzt,
bei denen die arztlichen und psychosomatischen/psychiatrischen en Lotsen des ZSE mit ihrer Expertise
keine Diagnose stellen kdnnen oder unklare Aspekte verbleiben. In regelmaRigen Abstanden finden
diese Fallkonferenzen virtuell oder persénlich innerhalb des Standortes statt (z.B. alle 2 Monate). Die
Empfehlungen der Experten der interdisziplindren Fallkonferenzen werden protokolliert und in den
Arztbrief eingepflegt.

Die Koordination der besprochenen Fille wird vom somatischen oder psychosomatischen/
psychiatrischen Lotsen (bernommen. Alle &rztlichen Fachkollegen werden vorab (ber die zu
besprechenden Patienten und die jeweilige fachspezifische Fragestellung informiert. Je nach
Fragestellung erfolgt die explizite Einladung der Fachkollegen, die Expertise auf dem erforderlichen
Gebiet aufweisen kdnnen. Besonders haufig wird die Fachexpertise folgender Fachrichtungen bendotigt
(in alphabetischer Reihenfolge): Dermatologie, Humangenetik, Kinder- und Jugendmedizin, Innere
Medizin incl. Spezialbereichen, Neurologie, Psychiatrie, Psychosomatik.

Exkurs 3: Gewinnung relevanter Experten fir die Fallkonferenzen

Exkurs: Schwierigkeiten bei der Gewinnung (relevanter) Facharzte fiir eine Fallkonferenz.

Um die Beteiligung an Fallkonferenzen zu steigern, hat sich aus Sicht der Lotsen als sinnvoll erwiesen,
die Epikrise mit der Einladung zur Verfligung zu stellen, bendétigte Facharztrichtung direkt bei der
Einladung in einem Mailverteiler zu benennen oder entsprechende Fachkollegen personlich
einzuladen.

Alternativ wurde benétigte Fachexpertise erreicht, indem Fachdrzte benétigter Disziplinen bereits in
die Fallbesprechungen der beiden Lotsen eingeladen wurden oder die Lotsen etablierte
Fallkonferenzen anderer Institute genutzt haben.

Im Rahmen der interdisziplindren Fallkonferenz werden die Patienten vom somatischen und/oder
psychosomatischen/psychiatrischen Loten strukturiert vorgestellt. Hierzu kann eine kurze Powerpoint-
Prasentation (Template siehe Anlage) verwendet werden, das die wichtigsten Aspekte der Anamnese
sowie die bislang vorliegenden Befunde kurz und Ubersichtlich zusammenfasst. Ggf. vorhandene
bildgebende Befunde werden in digitaler Version vorgehalten.
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Die Ergebnisse der interdisziplindren Fallkonferenz, insbesondere Verdachtsdiagnosen, weiterer
differentialdiagnostischer Abklarungsbedarf bzw. Therapieempfehlungen sollten dokumentiert und
allen Teilnehmenden im Nachgang fir Korrekturen / Ergdnzungen zugestellt sowie in finaler Version in
der Akte des Patienten hinterlegt werden.

2.6.3 ZentrenUbergreifende Fallkonferenzen

Ist die Diagnostik und Expertise vor Ort erschopft, kann die zentrenlibergreifende Fallkonferenz
genutzt werden, um die Expertise von Lotsen anderer ZSEs einzuholen bzw. die anderen Lotsen bei der
Diagnosefindung ihrer Patienten zu unterstiitzen (Anlage 5). Im Rahmen dieser Fallkonferenzen
werden diagnostisch unklare Patientenfdlle anonymisiert diskutiert. Im Vorfeld muss von den
betreuenden Arzten die Einwilligung des vorzustellenden Patienten eingeholt werden. Die
zentreniibergreifende Fallkonferenz wird regelmafig unter Beteiligung der Lotsen verschiedener ZSE-
Standorte sowie weiterer geladener Experten fiir Seltene Erkrankungen per Videokonferenz
durchgefiihrt. Die Empfehlungen aller teilnehmenden Experten sollten in den Arztbrief eingefligt und
die Umsetzung per Telemedizin begleitet werden.

Darliber hinaus bietet die zentrenlbergreifende Fallkonferenz eine Plattform sich mit den anderen
ZSE-Lotsen zu vernetzen und sich zu Erfahrungen als Lotse und Informationen (z.B. aktuelle
Schulungsangebote, kostenlose Diagnostikkits) fiir Lotsen eines ZSE auszutauschen. Im Rahmen von
ZSE-DUO fanden eigene Lotsentreffen statt, um sich auszutauschen.

Als Plattform fur die Videokonferenzen steht KONSIL-SE, eine auf die nationalen Bedurfnisse
angepasste Version des Clinical Patient Management Systems der Europdischen Referenznetzwerke
zur Verfigung. Fir die Fallkonferenzen kann aber auch das vom jeweiligen Klinikum, an dem der
vorzustellende Patient betreut wird, freigegebene Videokonferenztool genutzt werden.

3. Besondere administrative und strukturelle Aspekte
Nachfolgend finden Sie, tabellarisch dargestellt verschiedene Aspekte, die fir die
Patientenbehandlung an einem Zentrum fiir Seltene Erkrankungen in der dualen Lotsenstruktur
relevant sind.

Tabelle 2. Ubersicht relevanter Aspekte in der Durchfiihrung einer dualen Lotsenstruktur an einem Typ
A Zentrum nach NAMSE
Aspekt Empfehlung Kommentar

Infrastruktur

Personelle Ausstattung

Somatischer Lotse Facharztniveau, aus Sicht der
Lotsen in ZSE-DUO besonders
sinnvolle Fachrichtungen in
alphabetischer Reihenfolge:
Allgemeinmedizin, Humangenetik,
Innere Medizin, Neurologie und
Padiatrie
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Psychosomatischer/
psychiatrischer Lotse

Facharztniveau, Fachrichtungen:
Psychiatrie, Psychosomatik, Kinder-
und Jugendpsychiatrie

Sekretariat /
Koordinationsassistenz

Aus Sicht der Lotsen (>90%) fur die
Organisation der Patienten sehr
wichtig.

Optional Studentische
Hilfskrafte, Studierendenklinik

Studentische Hilfskrafte in
Ergdnzung zu den o.g. Lotsen
haben sich an einigen ZSE wie
Aachen, Frankfurt und Wiirzburg
sehr bewahrt.
Studierendenkliniken mit
Assoziation zum ZSE zeigten sich
bereits an einigen ZSE wie
Frankfurt als hilfreich. Einerseits
kann die Einbindung studentischer
Hilfskrafte eine Unterstiitzung
bedeuten, andererseits dient sie
Lehrzwecken und der
Sensibilisierung gegeniber
Seltenen Erkrankungen im
Studium.

Weitere Ausstattung

Bliroarbeitsplatze fur die
Lotsen

Ein gemeinsames Bliro der beiden
Lotsen erleichtert den Austausch
und wurde von >50% der
teilnehmenden Klinik eingerichtet.

ZSE Untersuchungsraum

Ein Untersuchungsraum muss zur
Verfligung stehen, entweder
innerhalb des ZSE selbst oder es
muss eine verlassliche Nutzbarkeit
von Strukturen in einem anderen
Fachbereich gewahrleistet sein.

Wenn moglich, einfacher
Zugang zu insbesondere
folgender Diagnostik:

- Labordiagnostik

Die korperlich internistische und
neurologische Untersuchung ist
Standard.

Die angegebene zusatzliche

- Genetik Diagnostik am ZSE ist aus Sicht der
- Elektrophysiologie Lotsen fir die Versorgung sinnvoll.
- Bildgebung

- Validierte Bzgl. evtl. Kosten / lizenzpflichtiger

Erfassungsinstrumente:
Erwachsene: PHQ-9, GAD-
7, SCL-K-9, DSS-4, SF-12,
Mini- DIPS, PSS-K, ZUF,
EQ-5D-5L

Beschaffung siehe Tabelle 1
(Ubersicht zu den Instrumenten).
Das Personal muss in Anwendung
und Auswertung geschult sein.
Fatigue Fragebdgen waren nicht
Teil des Repertoires bei ZSE-DUO,
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- Kinder/ Jugendliche:
KIDSCREEN, SDQ, EQ-5D-
5L

- Fatigue Fragebogen (z. B.
Fatigue Assessment Scale)

wurden jedoch als sehr relevant fiir
die zukiinftige Arbeit in der dualen
Lotsenstruktur bewertet.

Ausstattung fir die
videobasierte Telemedizin
oder Fallkonferenzen

Aktuelle Homepage

Relevante Dokumente

SOPs und

Praxisempfehlungen:

e SOP zur Standardisierung
der Durchfiihrung der
dualen Lotsenstruktur

e SOP zur Abklarung einer
Patientin bzw. eines
Patienten mit unklarer
Diagnose

e Praxisempfehlung zum
Verhalten bei Verdacht auf
Suizidalitat und Textvorlage
Dokumentation des
Telefonkontaktes

e SOP Sprechstunde des
psychosomatischen/
psychiatrischen Lotsen

e SOP zentreniibergreifende
Fallkonferenz

siehe Anlagen

Anmeldefragebogen

siehe Anlagen

Einwilligungserklarungen zum
Datenschutz

a) Krankenhausindividuelle
Einwilligung zum Datenaustausch
mit Hausarzt, weiterbehandelndem
Arzt, etc. (Formular des jeweiligen
Universitatsklinikums)

b) Einwilligung in
zentrenlibergreifende
Fallkonferenzen (z.B. KONSIL-SE),
Vorlage siehe Anlage

Weiterbildungen und
Schulungen

Schulung zum Umgang mit
mangelnder Akzeptanz und
Therapiemotivation - Sowohl
fur psychosomatische/
psychiatrische Lotsen aber
auch fiir somatische Lotsen zu
empfehlen.

Flr Patienten mit komplexen
psychiatrischen oder
psychosomatischen
Symptomkomplexen ist eine
besondere Gesprachsfiihrung und
therapeutische Grundhaltung
notig. Haufig besteht ein

somatisches Erklarungsmodell auf
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Seiten der Patienten und die
Erfahrung, von Arzten nicht ernst
genommen zu werden. Fir eine
psychische (Begleit-) Ursache muss
haufig gezielt sensibilisiert werden.
Dies erfordert ein besonderes
therapeutisches Geschick, welches
gezielt geschult werden kann.

Besuch von Fortbildungen zu
themenspezifischen Aspekten
wie z.B. der Nationalen
Konferenz Seltene
Erkrankungen (NAKSE) oder
Lotsenschulungen

Schulung zu den verwendeten
Erfassungsinstrumenten

Far strukturierte Interviews (MINI
Dips) sollte eine Schulung zur
Durchfiihrung stattfinden.

Die Auswertung von Fragebogen
hangt von der Komplexitat der
Auswertung ab. Instrumente, die
von den Lotsen schnell selbst
ausgewertet werden kdnnen, sind
zu bevorzugen.: 1) Summenscore
selbst bilden, 2) Liste mit cutoffs
erstellen, 3) ggf. Anwendung von
Auswertungsschablonen, 4) bei
elektronischer Datenerfassung
automatische Berechnung der
Scores (beste Losung)

weitere Informationen

Informationsportale

Orphanet

SE-Atlas
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Anlagen

Anlage 1:
Anlage 2:
Anlage 3:

Anlage 4:
Anlage 5:
Anlage 6:
Anlage 7:

Anlage 8:

SOP Duale Lotsenstruktur
SOP Abklarung eines Patienten mit unklarer Diagnose

Praxisempfehlung zum Verhalten bei Verdacht auf Suizidalitdat im Rahmen der ZSE-
DUO-Erhebung und Textvorlage Dokumentation des Telefonkontaktes

SOP Sprechstunde des psychosomatischen/psychiatrischen Lotsen
SOP Zentrentibergreifende Fallkonferenz mit Beispielen fiir Epikrise und Prasentation
SOP Rekrutierung eines Patienten mit unklarer Diagnose in das Projekt ZSE-DUO

Fragebogen zur Krankheitsgeschichte fir Patienten im Zentrum fir Seltene
Erkrankungen

Beispiel einer Patienteninformation und Einwilligung in eine zentreniibergreifende
Fallkonferenz (KONSIL-SE): Patienteninformation zur Datenverarbeitung innerhalb
der deutschen Referenznetzwerke fiir Seltene Erkrankungen zur verbesserten
Betreuung von Patientinnen und Patienten mit Seltenen Erkrankungen
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Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen

ZSE-DUO

in Zentren fur Seltene Erkrankungen

Anlage 12

SOF) Fragebogen ,Follow-Up Arzt‘ (Lotse

Somatik & Psychiatrie/Psychosomatik)
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Aus Griinden der besseren Lesbarkeit wird auf die gleichzeitige Verwendung der Sprachformen
mannlich, weiblich und divers (m/w/d) verzichtet. Sdmtliche Personenbezeichnungen gelten
gleichermalien fir alle Geschlechter.

Seite 1von 11
SOP Fragebogen ,Follow-Up Arzt’ (Lotse Somatik & Psychiatrie/Psychosomatik)_V3_16SEPT2020



Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen

ZSE-DUO

in Zentren fur Seltene Erkrankungen

1. Hintergrund

Im Projekt ZSE-DUO wird evaluiert, bei wie vielen Patienten eine Diagnose gestellt wird (primare
Fragestellung) und wie lange es zur Diagnosestellung dauert (sekundare Hypothese). Fir diese
Fragestellungen ist es wichtig, genau zu definieren, was als Diagnose in Bezug auf die Evaluation gilt
und damit, was in den Bogen ,Follow Up Arzt (Lotse Somatik & Psychiatrie/Psychosomatik)” und
,Follow Up — Lotse Psychiatrie/Psychosomatik” eingetragen werden soll. Auch in Bezug auf die im
Fragebogen , Follow Up Arzt (Lotse Somatik & Psychiatrie/Psychosomatik)” erfragten Angaben zu den
eingesetzten Ressourcen konnten Unklarheiten bestehen. Alle diese Punkte sollen in dieser SOP
adressiert werden.

Bitte beachten:

Der Fragebogen , Follow Up Arzt (Lotse Somatik & Psychiatrie/Psychosomatik)" sollte bei den Patienten
der Interventionsgruppe zumindest im ersten, die Diagnosen betreffenden Teil, vom somatischen und
psychiatrisch-psychosomatischen Lotsen gemeinsam bearbeitet werden. Die Bearbeitung soll nicht vor
12 Monate nach Einschlussdatum (erste Prasenzsprechstunde), aber dann moglichst rasch erfolgen.

Zusatzlich soll der Fragebogen ,Follow Up — Lotse Psychiatrie/Psychosomatik vom psychiatrisch-
psychosomatischen Lotsen 12 Monate nach der ersten Prasenzsprechstunde beantwortet werden.

Fiir beide Lotsen gilt, dass bei Erhebung der Follow Up Fragebogen zusatzlich die Aktualitat des
jeweiligen Symptomatik-Bogens kontrolliert und ggf. mit den neuesten Informationen Ubermittelt
werden muss.

2. Follow Up Arzt (Lotse Somatik & Psychiatrie/Psychosomatik)

2.1. Wie sind die Fragen zu den Diagnosen zu beantworten?

Wurden innerhalb von 12 Monaten nach Erstvorstellung am ZSE fiir die aktuellen
Beschwerden mindestens eine gesicherte Diagnose gestellt?

Ja 1 Mein

ACHTUNG: Sofern nur Verdachtsdiagnosen gestellt werden konnten, ist die Frage nach einer gestellten
Diagnose mit NEIN zu beantworten, Verdachtsdiagnosen werden aber unter den Fragen
,Hauptdiagnose” und , Diagnosen” aufgefihrt.
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Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen

ZSE-DUO

in Zentren fur Seltene Erkrankungen

Was ist eine Diagnose im Sinne der Evaluation bei ZSE-DUQ?

e eine vom ZSE neu gestellte Diagnose.

e eine bereits bekannte Verdachtsdiagnose, die durch das ZSE oder durch vom ZSE empfohlene
Untersuchungen im Verlauf bestatigt werden konnte.

e Eine erstmalsim ZSE neu gestellte Diagnose oder Verdachtsdiagnose, die aus den Vorbefunden
des Patienten hervorgeht, jedoch nicht als Diagnose in den eingesandten Unterlagen genannt
wird.

Z.B. kann die neue Interpretation dokumentiert veranderter Laborparameter (z.B. niedrige
Alkalische Phosphatase) oder bisher nicht oder nicht ausreichend gewirdigte Auffilligkeiten
in der Bildgebung (z.B. Splenomegalie), die bei der Nachbefundung auffallen, evtl. zusammen
mit anderen Befunden zu einer (Verdachts-) Diagnose einer Hypoposphatasie oder einer
Speichererkrankung fiihren. Diese ware dann in dem Bogen entsprechend aufzunehmen.

e Eine im ZSE gestellte Verdachtsdiagnose, die durch anschlieRende vom ZSE initiierte
Untersuchungen (z.B. durch im Arztbrief erfolgte Empfehlungen an den Hausarzt) bestatigt
wurde.

Nicht als Diagnose im Follow up Arzt (Lotse Somatik & Psychiatrie/Psychosomatik) zu beschreiben sind:

e Vorbekannte, in den Unterlagen des Patienten bereits vorhandene therapierte/nicht-
therapierte gesicherte Diagnosen.

e Bereits bekannte Diagnosen, die zu einer Therapiedanderung durch das ZSE fihren.
(Beispiel: Hypothyreose bereits therapiert mit L-Thyroxin 50ug, Therapiewechsel durch das
ZSE anhand (vor)bestehender Befundung zu Thyronajod 75ug)

2.2. Was ist eine Seltene Erkrankung?
(im Sinne der Evaluation bei ZSE-DUO)

Bei jeder gestellten Diagnose muss die Frage beantwortet werden, ob es sich um eine Seltene
Erkrankung, eine nicht-seltene Erkrankung oder eine psychiatrische / psychosomatische Erkrankung
handelt. Hier der entsprechende Auszug aus dem Fragebogen

Es handelt sich dabei um eine

[ ] Seltene Erkrankung
[ ] Nicht-Seltene Erkrankung

[ ] Psychiatrische / psychosomatische Erkrankung
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Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen

ZSE-DUO

in Zentren fur Seltene Erkrankungen

Als ,Seltene Erkrankung” werden fir die Evaluation nur Erkrankungen gewertet, die in der Orpha-
Datenbank registriert sind, flr die es also eine Orpha-Kennnummer gibt, und die eine Pravalenz in
Europa von weniger als 5 auf 10.000 Einwohner haben. Eine rasche Suche gelingt iber www.orpha.net.

Erkrankungen, die zwar selten sind, aber dennoch nicht in der Orpha-Datenbank hinterlegt sind,
werden im Sinne des Projekts zu den Nicht-Seltenen Erkrankungen gezahlt.

Seltene unerwinschte Arzneimittelwirkungen/ Nebenwirkungen oder seltene Komplikation von
therapeutischen MalBnahmen (z.B. Operationen) werden ebenfalls nicht zu den Seltenen
Erkrankungen gezahlt.

2.3. Was ist die Hauptdiagnose?

Hauptdiagnose (hitte tragen Sie die aus Ihrer Sicht relevanteste Diagnose hier ein; bitte
sortieren Sie alle Diagnosen nach Relevanz fiir die unklaren Beschwerden - unabhiingig
davon, ob es sich um gesicherte oder Verdachtsdiagnosen handelt.)

Die Hauptdiagnose ist die aus arztlicher Sicht relevanteste Diagnose bezogen auf die Symptomatik des
Patienten.

2.4. Was ist damit gemeint, dass alle Symptome durch die
Diagnosen erklart sind?

Ist mit allen vorbekannten und neuen Diagnosen das gesamte unklare,
komplexe Beschwerdebild des Patienten erklart?

Ja

Mein

{hier zéhlen nur gesicherte Diagnosen!)

Alle Symptome = alle Symptome/Befunde, die im Fragenbogen , Erfassung der Symptomatik” nach der
Erstvorstellung kodiert wurden.

Fiir die Beantwortung dieser Frage werden alle gesicherten Diagnosen bei dem Patienten gewertet,
also auch die Vordiagnosen und ggf. auch weitere im ZSE gestellte Diagnosen, die nicht unter den finf
Diagnosen des Bogens genannt wurden.
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Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen
in Zentren fur Seltene Erkrankungen ZSE-DUO

ACHTUNG: Beim Absenden des Follow-Ups muss gepriift werden, ob die zuletzt
Ubermittelte Version des Fragebogens ,, Erfassung der Symptomatik”, die
aktuellsten Erkenntnisse v.a. bezlglich aller gestellter Diagnosen beinhaltet.

2.5. Wie sind die Angaben zur Uberweisung in die Regelversorgung
auszufullen?

Uberweisung in die Regelversorgung

Wurde der Patient zur Abklarung der unklaren Beschwerden in die Regelversorgung (ambulant/ stationar)
berwiesen?

[ [ e

Als Uberweisung in die Regelversorgung gilt auch ein Verweis oder eine Empfehlung im Arztbrief. Die
Ausstellung eines Uberweisungsscheins ist nicht erforderlich.

2.6. Was ist unter einer Terminvereinbarung zu verstehen?

Wurde(n) ein oder mehrere Termin(e) vereinbart?

[ ] Ja Wenn ja, wie viele Termine wurden wahrgenommen?

‘ | | Termine

[ ]Unbekannt

[ ]Nein

Die Terminvereinbarung kann, aber muss nicht vom ZSE vorgenommen werden.
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Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen

ZSE-DUO

in Zentren fur Seltene Erkrankungen

2.7. Wie sind die Fragen zur Anzahl der beno6tigten Konsultationen

ZU verstehen?

Bitte geben Sie nachfolgend die Anzahl der bendtigten Konsultationen an, die
zur Abkldrung der Beschwerden des Patienten erforderlich waren:

|:| Anzahl der wahrgenommenen Sprechstunden / Untersuchungstermine im ZSE

I:l Anzahl intemer Fallbesprechungen (Somatischer und/oder psychiatrischer/psychosomatischer Facharzt) am ZSE
I:l Anzahl der telemedizinischen Sprechstunden

I:l Anzahl interdisziplinarer, standortgebundener Fallkonferenzen

I:l Anzahl zentrentbergreifende Fallkonferenzen

Anzahl der wahrgenommenen Sprechstunden / Untersuchungstermine im ZSE =
Prasenzsprechstunden

Anzahl interner Fallbesprechungen am ZSE =
Eine Besprechung zu einem Fall unter 2 oder mehr Arzten, die persdnlich oder telefonisch
kommunizieren. Email-Kontakte gelten hier nicht als Fallbesprechung.

Anzahl der telemedizinischen Sprechstunden =
Vom Lotsen vor- und nachbereitete sowie dokumentierte Sprechstunden mit dem Patienten
per Telefonie oder Videotelefonie.

Anzahl interdisziplinarer, standortgebundener Fallkonferenzen =
Konferenzen mit mindestens 3 Fachdisziplinen, von denen mindestens eine Disziplin nicht
durch Mitarbeiter des A-Zentrums abgedeckt ist, also ,,von auBen” zugezogen werden muss.

Anzahl zentreniibergreifender Fallkonferenzen =

Konferenzen zu einem Fall unter Beteiligung von mindestens 2 Zentren (Telefonisch oder
Videotelefonisch).
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Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen

ZSE-DUO

in Zentren fur Seltene Erkrankungen

2.8. Wie sind die Fragen zu den Leistungskomplexen zu
beantworten?

In welchen Leistungskomplex fiel die Behandlung des Patienten?
(Hochstmdgliche Betreuung)

[ ]HDNTR Patient war in der Kontrollgruppe

[ ] MyF2 - Ieder Patient, dersich in einem ZSE in der Sprechstunde fir unklare
Diagnosen vorgestelt hat

Patienten mit leichter psychiatischer / psychosomatischer Komorbiditat und
[ ] MWVF3 — Verdacht auf eine Seltene Erkrankung
(bis zu 4 Gesprache mit dem Patientzn)

Patienten mit schwener psychiatrisch / psychosomatischer Komorbiditat und
[ ] NVF4 —  \erdacht auf eine Seltene Erkrankung
(bis zu 10 Gesprache mit dem Patienten)

Bei diesem Komplex darf nur ein Kreuz gesetzt werden.

Kontrollgruppe: Bei Patienten der Kontrollgruppe ist bei dieser Frage ausschlieflich KONTR
anzukreuzen.

Interventionsgruppe: Bei den Patienten der Interventionsgruppe ist jeweils nur die fiir den Patienten
hochste Stufe der Neuen Versorgungsform NVF anzukreuzen.

Mit anderen Worten, bei einem Patienten der Interventionsgruppe, der —wie jeder andere Patient der
Interventionsgruppe, der in der Prasenzsprechstunde gesehen wurde — nicht nur entsprechend NVF2
behandelt wurde, sondern auch drei ausfiihrliche telemedizinische Sitzungen mit einem
psychiatrischen/psychosomatischen Arzt hatte, ware NVF3 zu kodieren. Bei 8 Sitzungen ware NVF4
anzukreuzen.

Die Bedeutungen von NVF2, NVF3 und NVF4 sind im Folgenden nochmals beschrieben:
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Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen

in Zentren fur Seltene Erkrankungen

ZSE-DUO

NVF2 = jeder Patient, der in einem ZSE in der Sprechstunde fiir unklare Diagnosen, im Rahmen der

Interventionsgruppe, vorgestellt wird

Abgebildeter Arbeitsaufwand:

Austausch mit Kollegen vor Vorstellung (2 Arzte, 15 Minuten)

Ggf. telemedizinischer Kontakt mit Patienten vor Vorstellung incl. Dokumentation

Prasenzsprechstunde (duale Lotsenstruktur) mit Dokumentation

Ggf. Fallbesprechung mit Kollegen

Ggf. Fallkonferenz (jeder 4. Patient, dann 1 Std.)

Ggf. telemedizinische Nachbesprechung mit Patient und Dokumentation

NVF3 = Patienten mit leichter psychiatr.-psychosomat. Komorbiditdt und Verdacht auf eine Seltene
Erkrankung oder Patienten mit schwerer psychiatr.-psychosomatischen Komorbiditdt ohne

weiterbestehenden Verdacht auf eine Seltene Erkrankung

Abgebildeter Arbeitsaufwand:

1-4 Gesprache zwischen dem psychosomatischen Lotsen und dem Patienten (je ca.
1 Stunde inkl. Vor- und Nachbereitung)

Ggf. Uberfiihrung in Regelversorgung / Kontakte mit Versorger

Ggf. Follow-up (Patient und Regelversorger)

NVF4 = nur Patienten mit schwerer psychiatr.-psychosomat. Komorbiditdt und Verdacht auf eine

Seltene Erkrankung

Abgebildeter Arbeitsaufwand:

Mindestens 5 Gesprache zwischen dem psychosomatischen Lotsen und dem
Patienten (ca. 1 Stunde inkl. Vor- und Nachbereitung)

Ggf. Uberfiihrung in Regelversorgung / Kontakte mit Versorger

Ggf. Follow-up (Patient und Regelversorger)
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Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen

ZSE-DUO

in Zentren fur Seltene Erkrankungen

3. Follow Up — Lotse Psychiatrie/Psychosomatik

3.1. Wasist mit der Erklarung der gesamten Symptomatik
gemeint?

Istiwird durch die Diagnosein einer psychiatrisch f psychosomatischen Erkrankuny die
gesamte Symptomatik des Patienten erklart?

Ja Mein

Gesamte Symptomatik = alle Symptome/Befunde, die im Fragenbogen ,Erfassung der Symptomatik”
nach der Erstvorstellung kodiert wurden.

ACHTUNG: Beim Absenden des Follow-Ups muss gepriift werden, ob die zuletzt
Ubermittelte Version des Fragebogens ,, Erfassung der Symptomatik”, die
aktuellsten Erkenntnisse v.a. bezlglich aller gestellter Diagnosen beinhaltet.

3.2. Welche Gesprache werden gezahlt?

Anzahl der Gespriche zwischen psychiatrisch f psychosomatischem Lotsen und Patient

Anzahl der Gesprache sind persénliche und/oder telemedizinische Sprechstunden zusétzlich zu der
ersten Vorstellung im Zentrum, die mittels der Leistungserfassung erhoben wurden.

3.3. Wasist unter einer Terminvereinbarung zu verstehen?

Vitlurde ein Termin verginbart?

Ja Mein

Die Terminvereinbarung kann, aber muss nicht vom ZSE vorgenommen werden.
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Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen

ZSE-DUO

in Zentren fur Seltene Erkrankungen

3.4. Was ist unter einer Uberweisung zu verstehen?

Wurde der Patient zur Behandluny oder Abkl&rung an einen psychiatrisch f psychosomatischen Facharzt
{ambulant ! stationar) iberwiesen?

Ja Mein

Als Uberweisung an einen psychiatrisch/psychosomatischen Facharzt gilt auch ein Verweis oder eine
Empfehlung im Arztbrief. Die Ausstellung eines Uberweisungsscheins ist nicht erforderlich.

4. Wie erhalten Sie Informationen zum Patienten?

Haben Sie bei einem Patienten eine oder mehrere Verdachtsdiagnosen gestellt und zur Bestatigung
eine weitere Abklarung im Arztbrief empfohlen und hierzu nicht ausreichend Informationen zu den
Ergebnissen der Untersuchungen zuriickerhalten, ist folgende Malinahme zu ergreifen:

eine postalische und/oder telefonische Kontaktierung des urspriinglich tiberweisenden Arztes mit
spezifischer Nachfrage, ob die im Arztbrief empfohlenen Untersuchungen durchgefiihrt wurden und
Bitte um Mitteilung der Ergebnisse. Das Template fiir ein entsprechendes Anschreiben finden Sie als
Anlage zu dieser SOP.

Konnte auf der Basis Ihrer Vorschlage durch die weiteren Untersuchungen eine Diagnose gestellt
werden, wird diese im Sinne des Projekts und der Evaluation als gestellte Diagnose gewertet.
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Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen

ZSE-DUO

in Zentren fur Seltene Erkrankungen

Anlage: Vorschlag der Formulierung fur die Kontaktierung des
Uberweisenden Arztes um externe Befunde zu erhalten.

Sehr geehrter Herr Kollege/Sehr geehrte Frau Kollegin,

am XX.XX.XX haben wir Ihren Patienten/lhre Patientin Herr/Frau xxxxxxxx in der Sprechstunde
unseres Zentrums fir Seltene Erkrankungen gesehen. In unserem Arztbrief haben wir zur weiteren
Abklarung der folgenden moglichen Verdachtsdiagnose/n

diese Untersuchungen bzw. eine Vorstellung bei folgenden Facharzten empfohlen:

o [..]

Wir méchten Sie bitten uns die Ergebnisse (Arztbrief/Befund) der ggf. erfolgten Abklarungen zu
Ubersenden, um uns eine abschlieRende Beurteilung des Patienten/der Patientin zu ermaoglichen.
Gerne kdnnen Sie die Ergebnisse auch per Fax (Nr. ............ ) an uns tGbermitteln. Sollten keine der
genannten Untersuchungen durchgefihrt worden sein, markieren Sie bitte das entsprechende Feld
unten und senden uns dieses Anschreiben zurtick.

Vielen Dank im Voraus fir lhre Miihen und freundliche GriifRe,

Unterschriften

Antwort (bitte markieren):
o es wurde keine der o.g. Untersuchungen bzw. Facharztvorstellungen durchgefiihrt

o die Ergebnisse der o.g. Untersuchungen und Vorstellungen sind als Anlage beigelegt

Zurick an:
Adresse

Oder per FAX:
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