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GEMEINSAME PRESSEMITTEILUNG DES VERBANDES DER UNIVERSITATSKLINIKA
DEUTSCHLANDS UND DES GKV-SPITZENVERBANDES
ZUM TAG DER SELTENEN ERKRANKUNGEN AM 28. FEBRUAR 2025

Bessere Versorgung Seltener Erkrankungen dank
Genomsequenzierung

Seit dem letzten Jahr kdnnen Patientinnen und Patienten mit Seltenen Erkrankungen vom
Modellvorhaben Genomsequenzierung profitieren, welches Universitatsklinika und GKV-
Spitzenverband etabliert haben. Anlasslich des Tages der Seltenen Erkrankungen am 28.
Februar 2025 werben der Verband der Universitatsklinika Deutschlands (VUD) und der GKV-
Spitzenverband gemeinsam fiir weitere innovative und zukunftsweisende Impulse fiir eine
gezielte und bessere Versorgung der Patientinnen und Patienten.

Es gibt mehr als 8.000 Seltene Erkrankungen und jéhrlich werden weitere entdeckt. Die Gesamt-
zahl der Betroffenen ist deshalb trotz der Seltenheit der einzelnen Erkrankung hoch. Viele Seltene
Erkrankungen sind schwer zu erkennen und haben genetische Ursachen. Die Diagnosestellung ist
entscheidend fiir die weitere Versorgung und Betreuung der erkrankten Menschen. Mit herkomm-
lichen Methoden ist dies nicht immer maglich.

Fiir die Etablierung der Genomsequenzierung in Deutschland wurde ein Modellvorhaben initiiert,
bei dem ein Schwerpunkt auf den Seltenen Erkrankungen liegt. Das Modellvorhaben Genomse-
quenzierung wird aktuell an 27 Spitzenzentren der Universitétsklinika durchgefiihrt, die hierfiir
gemeinsam einen Vertrag mit dem GKV-Spitzenverband geschlossen haben. Die umfangreichen
Qualitatsanforderungen fiihren dazu, dass die Versorgung auf die Einrichtungen konzentriert wird,
die in multidisziplinaren Teams eine umfassende Expertise mit Seltenen Erkrankungen haben und
bei denen Forschung und Versorgung Hand in Hand gehen. Damit wird gewahrleistet, dass ziel-
gerichtet die Patientinnen und Patienten mit Verdacht auf eine Seltene Erkrankung ausgewahlt
werden, bei denen genetische Veranderungen als Ursache vermutet werden.

Das Modellvorhaben verfolgt den Ansatz einer wissensgenerierenden Versorgung, bei der klini-
sche und genomische Daten in einer gemeinsamen Dateninfrastruktur zusammengefiihrt und
gleichzeitig fiir Arztinnen und Arzte sowie Forschende auswertbar gemacht werden. So kénnen in
Zukunft noch mehr Patientinnen und Patienten mit Seltenen Erkrankungen von dem Modellvor-
haben profitieren, wenn durch die hier gewonnenen Erkenntnisse neue Therapiemdglichkeiten
entwickelt werden. Auch die Evaluation des Modellvorhabens wird so ermdglicht.

Mit der Genomsequenzierung steht nun das modernste und anspruchsvollste Verfahren zur Verfii-
gung, um das Vorliegen einer Seltene Erkrankung mit einer genetischen Ursache zu untersuchen.
So berichtet eines der teilnehmenden Zentren fiir Seltene Erkrankungen an einem Universitatskli-
nikum, dass bereits zu Beginn des Modellvorhabens bei drei von vier kritisch kranken Kindern auf
der Kinder-Intensivstation durch die Genomsequenzierung Diagnosen gestellt werden konnten,
die nicht nur maBgeblich die Behandlung beeinflusst, sondern auch den Angehdrigen die lange
Ungewissheit genommen haben.
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,Das Modellvorhaben Genomsequenzierung bedeutet einen groBen Fortschritt fiir Patientinnen
und Patienten mit Seltenen Erkrankungen. Es ist aber auch ein vielversprechender Ansatz zur Ein-
fiihrung zukiinftiger Innovationen ins deutsche Gesundheitssystem. Die Idee des Modellvorha-
bens ist, Innovationen in einem geschiitzten, qualitatsgesicherten Rahmen einzufiihren und
gleichzeitig weitere Evidenz hinsichtlich einer méglichen Uberfiihrung in die Regelversorgung zu
generieren. Bei Seltenen Erkrankungen und auch komplexen und hochspezialisierten Therapien
oder Technologien, die auch mit hohen Kosten und medizinischen Risiken verbunden sein kon-
nen, sind Modellvorhaben wegweisend fiir die Zukunft”, betont Jens Bussmann, Generalsekretér
des Verbandes der Universitétsklinika Deutschlands.

,Mit dem Modellvorhaben Genomsequenzierung an Universitétsklinika ermdglichen die gesetzli-
chen Krankenkassen ihren Versicherten mit Seltenen Erkrankungen eine innovative Versorgung.
Hier wird hochmoderne Technologie mit der gesammelten Expertise aus Humangenetik, Medizin
und Bioinformatik verbunden. Bei der Auswahl der teilnehmenden Zentren wie bei den Vertrags-
verhandlungen haben wir groBen Wert auf hochstmégliche Qualitdtsanforderungen an die Erbrin-
gung dieser komplexen und anspruchsvollen Leistung gelegt. So kénnen Modellvorhaben neben
derkonkreten besseren Versorgung der versicherten Patientinnen und Patienten wertvolle Einsich-
ten und praktische Ansatze fir die Implementierung von Innovationen im Gesundheitswesen lie-
fern”, betont Stefanie Stoff-Ahnis, stellvertretende Vorstandsvorsitzende des GKV-Spitzenverban-
des.
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