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1. Einleitung und Hintergrund

Im Projekt ,Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen in Zentren flr Seltene
Erkrankungen” (ZSE-DUQO) 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) Wirzburg im Jahr 2015 tber 90% der vorgestellten Patienten eine psychische (Ko-
)morbiditat 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.
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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 Fiir 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 lGiberweisenden Arzt
e Uberweisungsschein an das ZSE
o Anmeldefragebogen des Patienten
o 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 (PROMs)

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 korperliche | Wirtzet al. 2018 Lizenzgebiihren bei Hogrefe:
Lebensqualitat 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 sdginfo/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).

Manual Duale Lotsenstruktur Version 1.0, 22.06.2022




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, Verhaltensstdrungen,
Hyperaktivitat, soziale Interaktionsprobleme, prosoziales Verhalten sowie Lebensqualitat.

Bei auffdlligen 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 Screeningbdgen fir 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 Suizidalitdt 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 MaRnahmen
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
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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 ermdéglichen, 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 anschlieRend 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 méglich/indiziert weitere Diagnostik durch
den Lotsen (z.B. Labordiagnostik, ergdnzende internistische und/oder neurologische
Spezialdiagnostik). Wurde vorab bereits die Indikation fiir weitere Diagnostik gestellt, konnen soweit
moglich Termine in anderen Fachambulanzen fiir 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.

10
Manual Duale Lotsenstruktur Version 1.0, 22.06.2022



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 volljahrige und minderjahrige
Patienten. Der Mini-DIPS wird angewendet, um eine héhere 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 Persodnlichkeitsakzentuierung
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 Unterstlitzung, 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 Uberprift 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 (iberregionalen interdisziplinaren Fallkonferenz der ZSEs
oder
o Konkrete Fachexpertise direkt anfragen

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

Exkurs: Weiterfitihrende 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 dardber 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)

o Ggf. weitere Befunde (beide Lotsen)

12
Manual Duale Lotsenstruktur Version 1.0, 22.06.2022




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 kénnen die
Verantwortung fir die Weiterleitung zu den jeweiligen empfohlenen MaBnahmen Gibernehmen. Wenn
das Einverstidndnis 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

e die Prasenzsprechstunde vorzubereiten,
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¢ 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 regelmalligen 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 (iber 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 zentreniibergreifende 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.

Fir 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 fur 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 1

SOP Duale Lotsenstruktur

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 MalR 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 lberflissigen 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

AN iy Il AN
Erganzende Telemedizinische

Sprechstunde

somatischer und/oder psychiatrisch-
psychosomatischen Facharzt

|G S !

Regionale interdisziplinare Fallkonferenz

<;:! Mit psychiatrisch-psychosomatischem Facharzt ]

Interdisziplindre Fallkonferenz des ZSE-Netzwerks

Regelversorgung regional oder lber ZSE-Netzwerk

: [ Mit psychiatrisch-psychosomatischem Facharzt ]

Aktuelle Versorgung
; ::> an den ZSEs , 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 vollstandigen Akten des Patienten
sichten und unter Berlicksichtigung aller zurlickgesandten Fragebdgen (Patientenfragebogen
zur Krankheitsgeschichte, psychiatrisch-psychosomatische und Lebensqualitatsfragebégen) das
Vorgehen zum Patienten abstimmen. Dazu gehoren 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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Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen

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 Wurzburg 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 zentrumsiibergreifenden 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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Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen

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 miissen. 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
Gber 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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Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen

ZSE-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
Ruckfuhrungen 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 Angehdoriger oder betreuender Arzt stellt eine Anfrage an das ZSE (telefonisch,
Fax, Email)

2. Erste Sichtung der Anfrage:
Durchsicht der verfligbaren 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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Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen

in Zentren fur Seltene Erkrankungen ZSE-DUO
Flow-Chart
Betreuender Arzt: Patient:
Fragebogen

1. Uberweisung
2. Strukturierte Epikrise

=

ﬁ

=

2. Einverstandniszum
Datenaustausch mit
betreuendem Arzt

/A

10

Sekretariat ZSE

g

n Sichtung der Unterlagen,
‘<":l Epikrise

$:

Fallbesprechung
(wenigstens 2 Arzte)
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Unklare Diagnosen

&

Regionaleinterdisziplinare
Fallkonferenz
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Interdisziplinare Fallkonferenz
mit anderen ZSEs

Regelversorgung (z.B. betr. Arzt, Facharzte, Schmerzambulanz, Psychosomatiker, Rehabilitation, etc.)
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Uniklinikum
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Typ B-Zentrum des ZSE ‘
Spezialambulanzdes Klinikums |
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Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen

: . ZSE-DUO
in Zentren fur Seltene Erkrankungen
Epikrise Patient Zentrum fiir Seltene Erkrankungen

Patientenname: Geburtsdatum:
Geschlecht: Alter:
Symptombeginn
Alter bei Symptombeginn
Hauptbeschwerden
]
2
3
4
5
Beschreibung Beschwerdeverlauf
Vorerkrankungen
Familienanamnese
Sozialanamnese
Familienstand
Ausbildung
Beruf
Aktuell arbeitsféhig?
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

Mdogliche Verdachtsdiagnosen

Procedere
Terminvereinbarung A-Zentrum | o Ja
(Sprechstunde fir 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-DUQO_Abklarung unklare Diagnose_ V4.0

Seite 5von 5



Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen in Zentren

flr Seltene Erkrankungen ZSE-DUO

Anlage 3

Praxisempfehlung Verh_alte_n“ bc_—:i Verdacht auf
Suizidalitat im Rahmen der

ZSE-DUO-Erhebung

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
Suizidalitdt 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

flr 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

flir Seltene Erkrankungen ZSE-DUO

Anlage 4

Sprechstunde des
SO P 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.

Seite1von 1
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Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen in Zentren

flir Seltene Erkrankungen ZSE-DUO

Anlage 5

S O 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 Verfligung. 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 iber die ZSE, die einen
Patienten besprechen mdchten, 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 Vorschlage, welche Fachdisziplinen an der zentrenibergreifenden Fallkonferenz fiir den
jeweiligen Fall teilnehmen sollten.

Seite 1 von 2
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Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarer Diagnosen in Zentren

flir Seltene Erkrankungen ZSE-DUO

Ablauf

Bis zu 3 Patientenfdlle 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 endgiiltigen Protokolls nach
Abstimmung und ggf. eingefligten Korrekturen durch die Lotsen, die inhaltlich an dem ZSE-DUO Fall
mitgewirkt haben, an die Teilnehmer.

Seite 2 von 2
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1.

Mannlich, 53 Jahre

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

a.

=@

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

In der initialen PE chronisch phlegmonése 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?



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
Entziindung zeigen

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

» In der initialen PE chronisch phlegmondse Entziindung

» 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-ulzerdse 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.)
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Fall 1: Mannlich (53J.)

Klinische Chemie

A MNatrium 135-145  mmell 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

1,73gm bereich
crea’  Creatinin 0-0.895 mgil +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
GeT  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 A7-145 g 119 AcE' ACE 20-70 un -11.8

Hamatologie

LEU Leukozyten 5-10  n"0004 | 53

ERY" Enythrozyten 4-5 n10S80 | 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 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.

Einschluss- und Ausschlusskriterien (Kopie aus dem Studienprotokoll):

Ein- und Ausschlusskriterien

Es werden alle Patienten eingeschlossen, die die Einschlusskriterien erfillen:

erstmalige Kontaktierung eines Z5E 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-DUQ_ 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.

Seite 2 von 2
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I 0583169563

Anlage 7

Fragebogen zur Krankheitsgeschichte

fur Patienten im Zentrum fir Seltene Erkrankungen

Akademischer Grad
Name
Vorname
Geburtstag
StraRe
Hausnummer
Postleitzahl Wohnort

Telefonnummer

Email

Falls Sie nicht der Patient sind, in welcher Beziehung stehen Sie zu dem Patienten?

[ ]Angehériger(Lebenspartner, Verwandter, etc)

[ ]Arzt

[ ] Sonstiger

[ JHer [ ]Frau A

nrede

Akademischer Grad

Name

Vorname

Strale

Postleitzahl

Hausnummer

Wohnort

Telefonnummer

Email

ZSE Aufnahme Version 1.0 vom 07.06.2018
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Geschlecht
[ Im [ ]w [ ]divers
Versicherungsstatus

[ ]gesetzliche Krankenkasse [ ]private Krankenkasse

welche Krankenkasse

Familienstand

Zahl der Kinder

Nationalitat

aktuelles Gewicht (kg)

aktuelle GréRe (cm)

Erwerbsstatus
I:l Vollzeit- oder teilerwerbsfahig I:l Arbeitslos/dauerhaft erwerbsunfahig
|:| Rentner/Pensiondr im Vorruhestand I:l Hausfrau/Hausmann

I:l Sonstiges:

ZSE Aufnahme Version 1.0 vom 07.06.2018
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Fragebogen zur Krankheitsgeschichte

Grund der Kontaktierung

Was ist der Hauptgrund Ihrer Kontaktaufnahme mit dem Zentrum fiir seltene Erkrankungen?
[ ] Diagnosestellung [ ]Zweitmeinung

[ ]Information [ ]Anderer Grund

[ ]Expertensuche

Hat ein betreuender Arzt den konkreten Verdacht auf eine seltene Erkrankung gedufert?

[ 1ja
[ Inein
Wenn ja, Verdacht auf:

Waurde bei lhnen eine seltene Erkrankung diagnostiziert?
[ 1ja

[ Inein
Wenn ja bitte die Diagnose hier eintragen

Bitte formulieren Sie Ihr genaues Anliegen:

ZSE Aufnahme Version 1.0 vom 07.06.2018
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Wie sind Sie auf das ZSE aufmerksam geworden?

[ ]Arzt

[ ]Internet

[ ] Selbsthilfe/ Patientenorganisation

[ ]Familie/ Freunde
Sonstige:

[ ]Printmedien

[ ]1ZSE Homepage

[ ] Sonstiges

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
Hauptbeschwerde 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 [ ]variertstark

ZSE Aufnahme Version 1.0 vom 07.06.2018
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I 3907169566

Mit welchem Alter haben die Beschwerden angefangen?

[ ]1Beschwerden seit der Geburt

[ ]Erste Beschwerden ab dem Alter von:

Bitte markieren Sie alle bei Ihnen betroffenen Organsysteme

[ ]Augen [ ]Hormonsystem
[ ]Bauchspeicheldriise [ ]Immunsystem
[ ]Blutbildung [ ]Knochen

[ ]1Darm [ ]Kreislauf

[ 1Galle [ ]Lunge

[ 1Gehim [ 1Magen

[ ]Gelenke [ IMilz

[ ]Geschlechtsorgane [ ]Muskeln

[ ]Haut [ ]Nase

[ ]Herz [ JHals

Sonstige Beschwerden

[ ]Nebennieren
[ ]Nerven

[ ]Nieren

[ ]Leber

[ ]Ohren

[ ]Schilddriise

[ ]Verdauungssystem

[ ]1Zahne

[ ]sonstige

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:

ZSE Aufnahme Version 1.0 vom 07.06.2018
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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

(11 12 [13 [14 [1]5

weitere Beschwerde 2

[ ] variiert stark

ab dem Alter von:

Auspragung weitere Beschwerde 2

(11 T2 [13 [14 [1]5

weitere Beschwerde 3

[ ] variiert stark

ab dem Alter von:

Auspragung weitere Beschwerde 3

(11 [12 [13 [14 [1]5

ZSE Aufnahme Version 1.0 vom 07.06.2018
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| 4522169560

Traten bei lhrer Familie/Blutsverwandten ahnliche Beschwerden auf?

[ ]Keine Aussage mdglich
[ ] Nein
[ 1Ja

andere bitte weiter Ausfiihren

Bitte Beziehung auswahlen

[ ]Eltern [ ]OnkelTante
[ 1GroReltern [ ] Geschwister

[ ]Kinder [ ]andere

Familienmitglied

Beschwerde 1

Bitte Beziehung auswahlen

[ ] véterlicherseits

[ ] mitterlicherseits

Beschwerde 2

Beschwerde 3

Familienmitglied

Beschwerde 1

Bitte Beziehung auswahlen

[ ] véterlicherseits

[ ] mitterlicherseits

Beschwerde 2

Beschwerde 3

ZSE Aufnahme Version 1.0 vom 07.06.2018
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Familienmitglied

Beschwerde 1

Bitte Beziehung auswéhlen

[ ]vaterlicherseits

[ ] mitterlicherseits

Beschwerde 2

Beschwerde 3

Familienmitglied

Beschwerde 1

Bitte Beziehung auswahlen

[ ] vaterlicherseits

[ ] mitterlicherseits

Beschwerde 2

Beschwerde 3

Familienmitglied

Beschwerde 1

Bitte Beziehung auswahlen

[ ]véterlicherseits

[ ]mitterlicherseits

Beschwerde 2

Beschwerde 3

ZSE Aufnahme Version 1.0 vom 07.06.2018
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Diagnosestellung
Wurden flr die aktuellen Beschwerden bereits Diagnosen gestellt?

[ INein [ ]Ja Diagnose

Diagnosestellung durch: Diagnosestellung am (Monat/ Jahr)

Ist diese Diagnose als gesichert anzusehen?

[ INein [ ]Jya  Verdachtsdiagnose lautet:

Durch wen wurden Zweifel an der Diagnose geaufert?

[ ]Vonmirselbst [ ]Angehériger
[ ]Hausarzrt [ ]sonstige

[ ]Facharzt

Sonstige bitte naher Ausfiihren

Aus welchen Griinden wurden Zweifel an der Diagnose geaulert?

Gab es zwischenzeitlich einen Wechsel der Diagnosen?

[ INein [ ]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?

[ INein [ ]Ja Ja, und zwar

Haben Sie besondere Ernahrungsgewohnheiten? (fleischlose oder Vegane Kost)

ZSE Aufnahme Version 1.0 vom 07.06.2018
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Diagnoseweg

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

Allgemeinmediziner/Hausarzt: (Name)

aufgesucht am (Monat/ Jahr)

Facharzt mit Fachrichtung

aufgesucht am (Monat/ Jahr)

Regionales Krankenhaus

aufgesucht am (Monat/ Jahr)

Universitatsklinik

aufgesucht am (Monat/ Jahr)

Haben Sie bereits andere Zentren fir Seltene Erkrankungen (ZSE) kontaktiert?
[ INein [ JJa
ZSE Name

aufgesucht am (Monat/ Jahr)

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

Name Abteilung: (ggf. Arzt)

aufgesucht am (Monat/ Jahr)

Name Klinik: (ggf. Arzt)

aufgesucht am (Monat/ Jahr)

ZSE Aufnahme Version 1.0 vom 07.06.2018
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Welche weiteren Arzte waren bei der Aufklirung der aktuellen Beschwerden bereits beteiligt?

[ ]Allergologe [ ]Hals,-Nasen-Ohrenarzt

[ ]Allgemeinmediziner [ ]Humangenetiker

[ ]Augenarzt [ ]Homépath

[ ] Chiropraktiker [ ]immunologe
[ ]Chirurg [ ]Internist

[ ]Diabetologe [ ]Kardiologe
[ ]1Endokrinologe [ ]Kinderarzt

[ ]Frauenarzt [ ]Lungenarzt
[ ] Gastroenterologe [ ]Neurochirurg
[ ]GefaRarzt [ ]Neurologe

[ ]Hamatologe [ ]Nierenarzt

[ ]Hautarzt [ ]Onkologe

Sonstige bitte naher ausflihren

[ ] Orthopade

[ ]Pathologe

[ ]Psychiater

[ ]Psychologe

[ ]Psychosomatiker
[ ]Radiologe/ Nuklearmediziner
[ ] Rheumatologe

[ ] Schmerztherapeut
[ ] Umweltmediziner
[ ]Urologe

[ ]zahnarzt

[ ] Sonstige

Haben Sie zusatzliche Quellen kontaktiert, um die jetzige Diagnose zu bestétigen?

[ INein [ JJa
wenn ja welche:

[ ]Internet
[ ] Selbsthilfegruppe/ Patientenorganistation

[ ]Sonstige

Sonstige bitte naher ausflihren
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Bitte kreuzen Sie an, ob die folgenden Symptome oder Ereignisse
fur Sie zutreffen:

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

Zeckenstich . Hautausschlag Antibiotikatherapie
[ INein [ ]Ja in welchern Jahr [ INein [ 1JalINen [l

Nachtruhe ist durch Schmerzen gestért
[ INein [ ]Ja [ ]selten [ ]Inie

Ruckenschmerzen Riickenschmerzen auch nachts

[ INein [ ]ya [ INein [ ]Ja
Ruckenschmerzen mit Ausstrahlung in ein Bein

[ INein [ ]Ja Seitenangabe:[ ]links [ ]rechts
Schmerzhaftes Weil-; anschliesendes Blauwerden der Hande bei Kalte

[ INein [ ]Ja Seitenangabe:[ ]links [ ]rechts

Entzlindung/ Rétung der Augen
[ INein [ ]Ja seit welchem Jahr

Trockenheit der Augen/ Schleimh&ute (auch Mund und Genitalbereich)
[ INein [ ]Ja seit welchem Jahr

Andere Veranderungen an Haut/ Schleimhaute (auch Mund und Genitalbereich)
[ INein [ ]Ja seit welchem Jahr

Schmerzen beim Wasserlassen
[ INein [ ]Ja seit welchem Jahr

Durchfall Durchfall, blutig ~ Durchfall, nicht blutig
[ INein [ ]Ja[ INein []Ja[ INein [ ]Ja

Chron. Entzlindliche Darmerkrankungen bei Ihnen oder in der Familie

[ INein [ ]Ja seit welchem Jahr
Osteoporose

[ INein [ ]Ja seit welchem Jahr
Luftnot beim Treppensteigen

[ INein [ ]Ja seit welchem Jahr
Schlaganfall

[ INein [ ]Ja in welchem Jahr
Tuberkulose bei lhnen/ in der Familie

[ INein [ ]Ja in welchem Jahr
Rheumatische Erkrankungen in der Familie

[ INein [ ]Ja welche Familienangehérige
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Welche Untersuchungen wurden krankheitsbedingt bereits durchgefiihrt?

Arthroskopie / Gelenkspiegelung
[ INein [ ]Ja Befunde anbei[ JNein [ ]Ja

Allergietest
[ INein [ ]Ja Befunde anbei[ JNein [ ]Ja

Biopsie/Gewebeentnahme
[ INein [ ]Ja Befunde anbei[ JNein [ ]Ja

Entnahme aus folgenden Organen

in welchem Jahr

in welchem Jahr

in welchem Jahr

Blutuntersuchung
[ INein [ ]Ja

Befunde anbei[ JNein [ ]Ja

Andere Blutuntersuchung (z.B. Leberund Nierenwerte etc.)

in welchem Jahr

[ INein [ ]Ja Befunde anbei[ JNein [ ]Ja

Bronchoskopie/Lungenspiegelung
[ INein [ ]Ja Befunde anbei[ JNein [ ]Ja

Computertomographie-CT/PET
[ INein [ ]Ja Befunde anbei[ JNein [ ]Ja

CT/PET folgender Organe:

in welchem Jahr

in welchem Jahr

in welchem Jahr

Elektroencephalografie (EEG)-Messung der elektrischen Aktivitat des Gehirns

[ INein [ ]Ja Befundeanbei[ ]Nein [ ]Ja

Einfaches Elektrokardiogramm (EKG)
[ INein [ ]Ja Befundeanbei[ JNein [ ]Ja

Langzeit-EKG

[ INein [ ]Ja Befundeanbei[ JNein [ ]Ja

ZSE Aufnahme Version 1.0 vom 07.06.2018
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Welche Untersuchungen wurden krankheitsbedingt bereits durchgefiihrt?

Belastungs-EKG
[ INein [ ]Ja Befunde anbei[ JNein [ ]Ja

Elektromyografie (EMG)- Messung der Muskelaktivitat
[ INein [ ]Ja Befunde anbei[ JNein [ ]Ja
Elektroneurografie (ENG)- Messung der Nervenleitgeschwindigkeit

in welchem Jahr

in welchem Jahr

[ INein [ ]Ja Befunde anbei[ JNein [ ]Ja

Entwicklungsdiagnostik
[ INein [ ]Ja Befunde anbei[ JNein [ ]Ja

Gastroskopie/Magenspiegelung
[ INein [ ]Ja Befunde anbei[ JNein [ ]Ja

Genetische Untersuchung
[ INein [ ]Ja Befunde anbei[ JNein [ ]Ja

Untersuchung folgender Gene:

in welchem Jahr

in welchem Jahr

in welchem Jahr

in welchem Jahr

Hormonuntersuchung
[ INein [ ]Ja Befunde anbei[ JNein [ ]Ja

Hortest
[ INein [ ]Ja Befunde anbei[ JNein [ ]Ja

Koloskopie / Darmspiegelung
[ INein [ ]Ja Befunde anbei[ JNein [ ]Ja

Magnetresonanztomographie (MRT)
[ INein [ ]Ja Befunde anbei[ JNein [ ]Ja

MRT folgender Organe:

in welchem Jahr

in welchem Jahr

in welchem Jahr

in welchem Jahr

Lungenfunktionstest
[ INein [ ]Ja Befunde anbei[ JNein [ ]Ja

ZSE Aufnahme Version 1.0 vom 07.06.2018
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Welche Untersuchungen wurden krankheitsbedingt bereits durchgefiihrt?

Liguorentnahme (= Entnahme von Nervenwasser aus dem Wirbelkanal)

[ INein [ ]Ja Befunde anbei[ JNein [ ]Ja
Ophthalmoskopie/Augenspiegelung

[ INein [ ]Ja Befunde anbei[ JNein [ ]Ja
Rontgenuntersuchung

[ INein [ ]Ja Befunde anbei[ JNein [ ]Ja

Réntgenuntersuchung folgender Organe

in welchem Jahr

in welchem Jahr

in welchem Jahr

Szintigrafie (=Bildgebende Darstellung der Organfunktion)
[ INein [ ]Ja Befunde anbei[ JNein [ ]Ja

Szintigrafie folgender Organe

in welchem Jahr

Sonografie/Ultraschall
[ INein [ ]Ja Befunde anbei[ JNein [ ]Ja

Sono/ Ultraschall folgender Organe

in welchem Jahr

Tonometrie/Augeninnendruckmessung
[ INein [ ]Ja Befunde anbei[ JNein [ ]Ja

Andere NICHT genannte Untersuchungen
[ INein [ ]Ja Befunde anbei[ JNein [ ]Ja

Folgende Untersuchung

in welchem Jahr

in welchem Jahr
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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

[ ]Ja [ INein
Name des Medikamentes Dauer der Einnahme in Monaten

[ | | | |,| | |Dosis [ Img[ Imi[ JHibe [ Jug [ ]Sonstiges Sonstiges bitte ausfiihren:

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

[ | | | |,| | |Dosis [ Img[ Imi[ JHibe[ Jug[ ]Sonstiges Sonstiges bitte ausfiihren:
Einnahmeschema:[ ] Morgens [ ] Mittags [ ] Abends [ ] Nachts | |

Name des Medikamentes Dauer der Einnahme in Monaten

| | [ [ || | |posis [ Img[ Imi[ JHibe[ Jug[ ]Sonstiges Sonstiges bitte ausfiihren:
Einnahmeschema:[ ] Morgens [ ] Mittags [ ] Abends [ ] Nachts | |

Name des Medikamentes Dauer der Einnahme in Monaten

[ [ ]| | |,| | [Dosis [ Img[ Imi[ JHibe [ Jug[ ]Sonstiges Sonstiges bitte ausfihren:
Einnahmeschema:[ ] Morgens [ ] Mittags [ ] Abends [ ]Nachts | |

Name des Medikamentes Dauer der Einnahme in Monaten

, Dosis [ Img[ Imi[ ]Hibe [ Jug[ ]Sonstiges Sonstiges bitte ausfihren:
Einnahmeschema:[ ] Morgens [ ] Mittags [ ] Abends [ ] Nachts | |

Name des Medikamentes Dauer der Einnahme in Monaten

| | [ [ || | |Dosis [ Imgl Imi[ JHibe[ Jug[ ]Sonstiges ~Sonstiges bitte ausfiihren:

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

Name des Medikamentes Dauer der Einnahme in Monaten

| | [ [ ]| | [oosis [ Img[ Imi[ JHibe [ Jug [ ]Sonstiges Sonstiges bitte ausfiihren:
Einnahmeschema:[ ] Morgens [ ] Mittags [ ] Abends [ ] Nachts | |
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Name des Medikamentes

Dauer der Einnahme in Monaten

L T T T 1] I Iposis[ Imgl Imi[ IHibe[ Tpg[ 1Sonstiges

Einnahmeschema:[ ] Morgens [ ] Mittags [ ] Abends [ ] Nachts
Name des Medikamentes

Sonstiges bitte ausfiihren:

Dauer der Einnahme in Monaten

LI T [ J,[. T [posis [ Imgl Imi[ IHibe [ Tpg[ ]Sonstiges
Einnahmeschema:[ ] Morgens [ ] Mittags [ ] Abends [ ] Nachts

Name des Medikamentes

Sonstiges bitte ausfiihren:

Dauer der Einnahme in Monaten

| 1 | | || [ |posis[ Img[ Imi[ IHibe[ Jug[ ]Sonstiges
Einnahmeschema:[ ] Morgens [ ] Mittags [ ] Abends [ ] Nachts

Name des Medikamentes

Sonstiges bitte ausfiihren:

Dauer der Einnahme in Monaten

LI [ [ [T Joosis [ Img[ Imi[ JHabe [ 1ug [ ]Sonstiges
Einnahmeschema:[ ]Morgens [ ] Mittags [ ]Abends [ ] Nachts

Name des Medikamentes

Sonstiges bitte ausfihren:

Dauer der Einnahme in Monaten

Dosis [ Img[ Iml[ JHibe[ Jug[ ]Sonstiges

)

Einnahmeschema:[ ] Morgens [ ] Mittags [ ] Abends [ ] Nachts

Name des Medikamentes

Sonstiges bitte ausfihren:

Dauer der Einnahme in Monaten

LI T T [,L. 1 oosis[ Imgl Imi[ IHibe[ 1ug[ ]Sonstiges
Einnahmeschema:[ ] Morgens [ ] Mittags [ ] Abends [ ] Nachts

Name des Medikamentes

Sonstiges bitte ausflhren:

Dauer der Einnahme in Monaten

| T 1 1 || [ |posis [ Imgl Imi[ JHibe[ Jug[ ]Sonstiges
Einnahmeschema:[ ] Morgens [ ]Mittags [ ] Abends [ ] Nachts
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Durch das Zusenden dieses Bogens sind Sie damit einverstanden, dass wir Ihre Unterlagen durchsehen
und Archivieren.

[ ]1Stimmezu [ ]Stimme nicht zu

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

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

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

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

[ INein [ ]Ja

Hiermit erklére ich mich einverstanden, dass meine Unterlagen ggf. an Arzte des
Universitéatsklinikums Wiirzburg auBerhalbdes ZESE zur Besprechung meiner Erkrankung
weitergeleitet werden diirfen.

[ INein [ ]Ja

Ich habe den Fragebogen eigenstandig ausgefiillt und verstanden.
[ INein [ ]Ja

Unterschrift

ZSE Aufnahme Version 1.0 vom 07.06.2018
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Anlage 8 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 lUbergeben 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 lhr Arzt bzw. lhre Arztin sich beziiglich der Unterstiitzung durch das DeRN-SE einig sind,
erlaubt diese Einwilligungserklarung die Weitergabe von Daten aus lhrer 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 fiihrt
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 konnen.

Patienteninformation und Einwilligung DeRN-SE Version 1.1, 22.11.2021 Seite 1



D\ vt Uniklinik (
@ DGRN—SE . 0 izlntggénal:(rrankungen n{/\/:::;bﬂ::rg‘ \Lh</
sy ordabayern

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 1= 11 1 (=1 NachnName: .......ccccceeeereeeiirveneeneneeeeeenes

Geburtsdatum: ........ceeeeeeeeereseiecsnsnnnennes

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.

Ihre 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 RechtmaRigkeit 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
gemald Art. 28 DSGVO. In dieser Funktion ist das UKW den anderen Einrichtungen gegeniiber 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 Dateniibermittlung 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 originar in Behandlung
sind. Die Adresse finden Sie unter Punkt 1. Im Anschluss wird geprift, ob die gesetzlichen
Voraussetzungen erfillt 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 zustandige Aufsichtsbehorde ist der

Bayerischer Landesbeauftragte fiir den Datenschutz (BayLfD)
WagmiillerstraBe 18

80538 Miinchen

www.datenschutz-bayern.de
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