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Stephan Kruip 

 
Einführung 
 

Abstract 

 
Seltene Erkrankungen sind lebensbedrohliche oder zu chronischer Invalidität führende, meist erbliche 
Krankheiten, die so wenige Menschen betreffen, dass gemeinsame Anstrengungen erforderlich sind, um -dafür 
zu sorgen, dass weniger Menschen diese Krankheiten bekommen, -zu verhindern, dass Neugeborene und 
Kinder an diesen Krankheiten sterben, -die Lebensqualität und das sozioökonomische Potenzial der Erkrankten 
zu erhalten. 
 
In der Einführung zum Forum Bioethik wird ein Überblick gegeben über 
- die Schwierigkeiten, mit denen Menschen mit seltenen Erkrankungen konfrontiert sind, 
- die Tätigkeit des Nationalen Aktionsbündnisses für Menschen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE), 
- Zentren für seltene Erkrankungen, welche Kompetenz, Qualität und Erfahrung in der multiprofessionellen 

medizinischen Behandlung für Menschen mit seltenen Erkrankungen bereitstellen. 
 
Weiterhin werden als Aufriss ethische Fragen vorgestellt- beim Ausgleich zwischen den berechtigten 
Ansprüchen der Menschen mit seltenen Erkrankungen einer ausreichenden Versorgung einerseits und den 
strukturellen und ökonomischen Begrenzungen des Gesundheitswesens andererseits: Die Vergütung der 
medizinischen Versorgung in Spezialambulanzen, die Kostenentwicklung für Arzneimittel für seltene 
Erkrankungen sowie die finanzielle Situation von chronisch Kranken.
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Regulatorische Aspekte im Umgang mit seltenen Erkrankungen 

 

Abstract 

 
Versorgung seltener Erkrankungen – eine Herausforderung? 
 
In Deutschland unterliegen neue Arzneimittel für seltene Erkankungen, die eine Orphan Drug Designation der 
EMA erhalten haben, der frühen Nutzenbewertung. Einhergehend mit den Incentives der Europäischen Union 
bei Erhalt einer Orphan Drug Designation, wurde ein spezieller Rechtsrahmen für Orphan Drugs geschaffen: 
Der deutsche Gesetzgeber garantiert Orphan Drugs einen positiven Zusatznutzen, solange der Umsatz des 
Arzneimittels mit der gesetzlichen Krankenversicherung in den letzten zwölf Monaten einen Betrag von 50 
Millionen Euro nicht übersteigt. Lediglich das Ausmaß des Zusatznutzens ist nachzuweisen. Bis Ende 2017 hat 
der G-BA knapp 50 Nutzenbewertungen für Orphan Drugs durchgeführt, wobei jedoch bei deutlich über der 
Hälfte dieser Bewertungen ein nicht quantifizierbarer Zusatznutzen ausgesprochen wurde. Gründe hierfür sind 
häufig fehlende Vergleichsstudien oder fehlende (ausstehende) Nachweise für einen (Zusatz)nutzen, 
beispielsweise bei atypisch zugelassenen Orphan Drugs. Eine Zwischenlösung stellen Befristungen der 
Beschlüsse dar, es fehlen bei Orphan Drugs aufgrund der Zusatznutzenfiktion jedoch notwendige 
Sanktionsmöglichkeiten. 
 
Auch bei Orphan Drugs sollte es dem G-BA im Einzelfall daher möglich sein „keinen Zusatznutzen“ 
festzustellen. Der starke Anstieg der Jahrestherapiekosten bei Orphan Drugs ist unter anderem auch in der 
Zusatznutzenfiktion begründet. Insbesondere bei Orphan Drugs fehlen „Leitplanken“ oder „Obergrenzen“ für 
Preise. Mittelfristig wird eine normative, am Zusatznutzen orientierte, methodisch hinterlegte Ermittlung der 
Erstattungsbeträge benötigt. Bei Orphan Drugs muss zusätzlich zum Incentive für Unternehmen bei Zulassung 
und Marktexklusivität auch ein angemessenes Pricing und die Patientenverfügbarkeit in der EU sichergestellt 
werden. Die EU – Zuständigkeit bei der Preisbildung von Arzneimitteln ist bisher sehr begrenzt, aktuelle 
Initiativen von Mitgliedsstaaten zur gemeinsamen Preisbildung („Joint Pricing“) sollten gestärkt werden. 
 
In Deutschland werden darüber hinaus seltene Erkrankungen auch bei der Diagnostik und in der spezialisierten 
Behandlung berücksichtigt. Da jedoch beispielsweise die derzeitige Anzahl der in der ambulanten 
spezialfachärztlichen Versorgung (ASV) behandelten Patienten mit seltenen Erkrankungen vergleichsweise 
gering ist, kann auf Basis der aktuellen Daten noch keine Einschätzung zur Bedeutung der ASV für die 
Versorgung vorgenommen werden.
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Ethische Aspekte im Umgang mit seltenen Erkrankungen 

 

Abstract 

 
Viele zentrale ethische Herausforderungen im Zusammenhang mit seltenen Erkrankungen basieren auf zwei 
Vorannahmen: 1) Die öffentlich verfügbaren Ressourcen (Geld, Personal, Zeit) für die medizinische Versorgung 
und Forschung sind generell begrenzt. 2) Gegenwärtig orientieren wir uns bei der Verteilung der begrenzten 
Ressourcen zu großen Teilen an dem Schweregrad der Erkrankung und (!) an der Anzahl der betroffenen 
Patienten, um u.a. einen hohen gesundheitlichen Nutzen für eine hohe Anzahl von Betroffenen zu ermöglichen. 
 
Vor diesem Hintergrund ergeben sich grob zwei grundlegende ethische Fragen bei der Versorgung von und 
Forschung zu seltenen Erkrankungen: 1) Die Allokationsfrage: Sollten substantielle Anteile der begrenzten 
Ressourcen an seltene Erkrankungen verteilt werden, auch wenn dadurch (zumindest theoretisch) der 
gesundheitliche „Gesamtnutzen“ für die Gesellschaft etwas eingeschränkt wird? Und wenn ja, wieviel der 
begrenzten Ressourcen soll auf die Versorgung und Forschung für seltenen Erkrankungen verteilt werden? 2) 
Die Anreizfrage: Welche Anreize wären ethisch vertretbar, um Forschung zu seltenen Erkrankungen durch 
private Unternehmen zu fördern? 
 
Im bisherigen Diskurs zu diesen Fragen lassen sich folgende Antworten ausmachen. Die ethische Antwort auf 
die Allokationsfrage lautet in sehr allgemeiner Form: Ja, eine solidarische Gesellschaft sollte versuchen, allen 
Mitgliedern zumindest faire Chancen zu ermöglichen, ihre Erkrankungen effektiv behandeln zu können. Die 
Verteilungsentscheidungen sollten dabei „faire Prozesse“ durchlaufen. Die Antwort auf die Anreizfrage ist in 
allgemeiner Form: Ja, eine vereinfachte Regulierung der Forschung zu seltenen Erkrankungen ist 
wünschenswert, wenn (!) der damit erzielte patientenorientierte Nutzen die unerwünschten Nebenwirkungen 
einer vereinfachten Regulierung (z.B. höhere Risiken der Forschungsteilnahme, hohe Kosten für evtl. 
unzureichend evaluierte Arzneimittel) kompensiert. 
 
Auf dieser sehr allgemein und ideal formulierten Form bestehen relativ wenige Kontroversen zu den beiden 
ethischen Antwortstrategien. Die kontrovers diskutierten ethischen Herausforderungen ergeben sich erst, wenn 
diese ideal formulierten Empfehlungen in konkrete, „real-life“ Allokations- und Anreiz-Entscheidungen 
überführt werden. Bei der Allokation stellt sich z.B. die Frage, inwieweit die in Deutschland getroffenen 
Entscheidungen zur Verteilung finanzieller Ressourcen für bestimmte Versorgungsangebote (u.a. „Nationaler 
Aktionsplan“) und Forschungsprogramme für seltene Erkrankungen „fair“ gewesen sind. Waren die relevanten 
Akteure involviert? Wurden Interessenkonflikte angemessen gemanagt? Werden die neu geschaffenen 
Versorgungsangebote aussagekräftig auf ihre Effektivität und Effizienz hin evaluiert? Wurden die Ergebnisse der 
öffentlich geförderten Forschungsprojekte zeitnah publiziert? Bei den Anreizen für Forschung stellt sich die 
Frage, ob die vereinfachte Marktzulassung für „Orphan Drugs“ in den meisten Fällen zu solchen Arzneimitteln 
führt, die einen für die betroffenen Patienten klinisch relevanten Mehrwert bringen.
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Podium 

 

Kurzstatement 

 
Besondere Menschen benötigen besondere Versorgung! 
 
Evolutionär betrachtet liegen den allermeisten der seltenen Erkrankungen genetische Spiele zugrunde, deren 
Gesamtheit — in anderem Verlauf — zu unserem heutigen menschlichen Dasein führte. Darf man diejenigen, 
die in teilweise unerträglichem Leid bis zum frühzeitigen Tod dafür bezahlen, dass ihr eigenes genetisches Spiel 
in einer evolutionären Sackgasse mündet, noch damit „bestrafen“, dass man sich als Gemeinschaft nicht nach 
allen Kräften um sie kümmert? 
 
Menschen mit Seltenen Erkrankungen benötigen eine schnelle Diagnose und eine gute und vor allem eine 
richtige Versorgung, um ihnen ein möglichst langes und frohes Leben zu verschaffen. Die individuelle Seltenheit 
der Erkrankungen stellt ein solidarisches Gesundheitssystem ohne Zweifel vor große Herausforderungen. Diese 
aber nicht anzunehmen, widerspräche dem Grundgedanken einer Solidargemeinschaft. Die im Nationalen 
Aktionsplan für Menschen mit Seltenen Erkrankungen beschriebenen Maßnahmen müssen konsequent 
umgesetzt/weiterentwickelt und dürfen keinesfalls durch partikuläre (Des-)Interessen verhindert werden.
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Kurzstatement 

 
Seltene Erkrankungen: Es gibt noch sehr viel zu tun! 
 
Seit dem Jahr 2000 haben Pharma- und Biotechfirmen in der EU 145 Medikamente gegen seltene Erkrankungen 
zur Zulassung gebracht. Diese Orphan Drugs bieten den betroffenen Patienten meist erstmalig gezielte 
Behandlungsmöglichkeiten und erlauben ihnen, trotz Krankheit länger oder zumindest besser zu leben; und das, 
obwohl nur 3,7 % der GKV-Arzneimittelausgaben im ambulanten Bereich darauf entfallen. 
 
Derzeit werden rund 1.800 Projekte für weitere Orphan Drugs bearbeitet – viermal mehr als vor zehn Jahren! 
Das ist gut so, denn die meisten der 6.000 bis 8.000 seltenen Erkrankungen sind noch nicht behandelbar. Und 
auch, wo Behandlung möglich ist, erhalten Patienten diese oft erst nach Jahren. Denn bis ein Patient mit einer 
seltenen Krankheit die korrekte Diagnose erhält, vergehen meist einige Jahre. Es gibt also für alle Beteiligten 
noch viel zu tun, um die Situation für Menschen mit seltenen Erkrankungen zu verbessern. Eine nachhaltige 
und Legislaturperioden überdauernde NAMSE*-Struktur mit Experten aus allen Bereichen ist hierfür 
erforderlich! 
 
 
 
*NAMSE = Nationales Aktionsbündnis für Menschen mit Seltenen Erkrankungen 


