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Seltene Erkrankungen haben einen deutlichen pddiatrischen Schwerpunkt. Im folgenden Artikel méchten
wir die Zusammenarbeit von Padiatern und Zentren fiir seltene Erkrankungen naher erldutern und wertvolle
Hinweise fiir den klinischen Alltag geben. Es wird zuerst ein Uberblick tiber die allgemeine Struktur von
Zentren fir seltene Erkrankungen (ZSE) prasentiert und anschlieBend beispielhaft die Arbeitsweise des ZSE

Bonn geschildert.

ten erstmalig nach dem 18. Lebensjahr auf, wohingegen

etwa 70 % typischerweise in der Kindheit beginnen [1].
Wie unter anderem dem Nationalen Aktionsbiindnis fiir Men-
schen mit seltenen Erkrankungen (NAMSE) zu entnehmen ist
[2], gilt eine Erkrankung in der Europdischen Union (EU) als
selten, wenn nicht mehr als fiinf von 10.000 Menschen davon
betroffen sind. Dies resultiert in einer sehr heterogenen Grup-
pe von aktuell etwa 8.000 seltenen Erkrankungen [3]. Aufgrund
dieser Heterogenitit ist es dem einzelnen behandelnden Kin-
derarzt selbstverstindlich nicht méglich, eine umfassende Ex-
pertise fiir das gesamte Spektrum anbieten zu kdnnen. Auf3er-
dem wird deutlich, dass aufgrund der hohen Anzahl individu-

N ur etwa 12 % der bekannten seltenen Erkrankungen tre-
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eller Erkrankungen viele Menschen von seltenen Erkrankun-
gen betroffen sind - derzeit geschdtzt 30 Millionen in der EU
und vier Millionen in Deutschland [4, 5]. Seltene Erkrankun-
gen stellen die behandelnden Arzte vor besondere Herausfor-
derungen. Einerseits wird die Diagnosestellung durch die ge-
ringere Bekanntheit der Erkrankungen deutlich erschwert. An-
dererseits gestaltet sich bei bereits gestellter Diagnose die The-
rapie oft schwierig, da die Studienlage in vielen Fallen durch
die geringe Inzidenz und Prévalenz einer Erkrankung schlecht,
und die individuelle Erfahrung der behandelnden Arzte be-
grenzt ist.

Im Umgang mit diesen Schwierigkeiten kénnen die Patien-
ten sowie die behandelnden Arzte erheblich vom Kontakt zu
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einem Zentrum fir seltene Erkrankungen (ZSE) profitieren.
Dieser Artikel soll Thnen einen Uberblick iiber die Arbeit an
einem ZSE geben und praxisnah vermitteln, wie die Zusam-
menarbeit mit einem solchen Zentrum optimal gestaltet wer-
den kann, um Thnen und Ihren Patienten sowie deren Eltern
den Weg zu Diagnose und Therapie zu erleichtern.

Was ist ein Zentrum fiir seltene Erkrankungen?

ZSE biindeln die fachliche Kompetenz zu seltenen Erkrankun-
gen. Deutschlandweit gibt es aktuell 31 Zentren fiir seltene Er-
krankungen, an die sich Betroftene oder deren Eltern, Menschen
ohne Diagnose mit Verdacht auf eine seltene Erkrankung sowie
die Behandler wenden kénnen (Abb. 1). Die Anforderungen an
ein ZSE werden durch einen Beschluss des Gemeinsamen Bun-
desausschusses definiert [7]. Die konkreten Arbeitsablaufe sind
in den jeweiligen Zentren individuell verschieden, jedoch sollen
an jedem Zentrum interdisziplindre Diagnostik, Therapie und
Forschung im Sinne der Zentrumsanforderungen Hand in
Hand gehen. Auflerdem sollen sich alle ZSE in Deutschland an
den Empfehlungen des Nationalen Aktionsplans fiir Menschen
mit Seltenen Erkrankungen des NAMSE orientieren, die die
Struktur eines ZSE mit A-, B- und C-Zentrum vorgeben [8].

A-Zentrum

Die A-Zentren bilden als krankheitsiibergreifende Referenz-
zentren eine allgemeine Anlaufstelle und stellen somit haufig
den ersten Schritt auf dem Weg zu Diagnose und Therapie dar.
Insbesondere Patienten ohne Diagnose und ihre Behandler
werden hier zur Koordinierung einer zielfithrenden Diagnos-
tik beraten. In den meisten ZSE gibt es drztliche und/oder nicht
arztliche Lotsen, die als direkte Ansprechpartner fiir die Pati-
enten fungieren. A-Zentren stellen die zentrale Organisations-
einheit eines ZSE dar; sie kooperieren mit mehreren angeglie-
derten B-Zentren und koordinieren die multidisziplinire Ver-
sorgung von Menschen mit der Diagnose oder einem Verdacht
einer seltenen Erkrankung. Weiterhin betreiben die A-Zentren
Forschung und spielen eine wichtige Rolle in der Aus-, Fort-
und Weiterbildung von medizinischem Fachpersonal.

B-Zentrum

Als B-Zentren werden die an das jeweilige A-Zentrum ange-
gliederte Fachzentren bezeichnet, die sich mit definierten
Krankheiten und/oder Krankheitsgruppen befassen und in
diesem Bereich eine hohe Expertise aufweisen. Sie spielen zum
einen eine wichtige Rolle bei der durch die A-Zentren koordi-
nierte Diagnostik, zum anderen liegt ihre Aufgabe in der wei-
teren Behandlung von Menschen mit seltenen Erkrankungen
nach gestellter Diagnose. Sie bieten sowohl ambulante als auch
stationdre Versorgungsmoglichkeiten an.

C-Zentrum

C-Zentren sind Kooperationszentren fiir bestimmte Krankhei-
ten und/oder Krankheitsgruppen. Sie iibernehmen die ambu-
lante spezifische Versorgung von Patienten mit gesicherter Di-
agnose oder deutlicher Verdachtsdiagnose im Rahmen von
Schwerpunktpraxen, medizinischen Versorgungszentren oder
Krankenhiusern.
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Voriiberlegungen zur Kontaktaufnahme

Ist es sinnvoll, meinen Patienten an einem ZSE
vorzustellen?

Grundsitzlich gilt: Sowohl bei einer Diagnose als auch bei
einem Verdacht auf eine seltene Erkrankung ist die Vorstellung
in einem ZSE sinnvoll. Dabei muss kein Verdacht auf eine kon-
krete seltene Erkrankung vorliegen; oft handelt es sich um einen
generellen Verdacht auf eine unerkannte Erkrankung, der sich
beispielsweise aus Symptomen ergibt, die sich auch nach aus-
fithrlicher Diagnostik nicht zweifelsfrei einem somatischen,
psychischen oder psychosomatischen Krankheitsbild zuordnen
lassen (Kasten 1 - Ein Fall fiir den Schénheitschirurgen?). Au-
Blerdem sollte insbesondere bei einer auftilligen Familien-
anamnese (z. B. weitere Betroffene mit dhnlicher Symptomatik
ohne passende Diagnose) ein ZSE hinzugezogen werden. Bei
bereits gestellter Diagnose kann tiber ein ZSE der Kontakt zu
einem spezialisierten B- oder C-Zentrum und zu Patienten-
organisationen oder Selbsthilfegruppen hergestellt werden [9].

Merke: Bei begriindetem Verdacht auf das Vorliegen einer sel-
tenen Erkrankung ist die Vorstellung in einem A-Zentrum ei-
nes ZSE sinnvoll. Bei bereits gestellter Diagnose einer seltenen
Erkrankung kann ebenfalls das A-Zentrum eines ZSE hinzu-
gezogen werden. So kann im Weiteren leicht der Kontakt zu
den Experten der B- und C-Zentren sowie zu Patientenorgani-
sationen hergestellt werden.

[ ]
Liibeck Rostock
o
Hamburg
([ ]
Berlin
@ Hannover
® Miinster o .
® Bochum Goéttingen ~ Magdeburg
® Essen -
® Diisseldorf ® Leipzig
@® Koln Dresd
(] P ® Marburg Jena resaen
Aachen ®Bonn
Wiesbaden ® @ Frankfurt/Main
® Mainz ® Wiirzburg
Homburg/ )
@ sSaar ® Mannheim EIee
@ Heidelberg -
Regensburg
Tubingen ®
o LMU @ TUM
f Uiz Miinchen
@ Freiburg

Abb. 1: Ubersicht iiber die ZSE in Deutschland
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Kasten 1: Ein Fall fir den Schonheitschirurgen?

Die 14-jahrige Linda stellt sich neuerdings haufiger in der padiat-
rischen Sprechstunde vor, weil sie mit ihrem Aussehen unzufrie-
den ist. Sie mochte ihre Mutter Giberreden, dass sie sich einer
Schonheits-OP unterziehen darf, weil ihre Oberlider so hésslich
herunterhdngen und sie daher auch ,schlechter gucken” kann.
Erst auf den zweiten Blick féllt auf, dass Linda eine Ptosis entwi-
ckelt hat. Als Sie genauer nachfragen, offenbaren sich weitere
Symptome: Linda berichtet von zunehmender Obstipations-
neigung (,Ist das denn wichtig?“) und die Mutter ergdnzt, dass
Linda im letzten halben Jahr zweimal gestirzt sei, weil sie
Jirgendwie ihr Gleichgewicht verloren hat.” Nach einer bisher
normalen Entwicklung stellt sich nun eine besorgniserregende
Kombination an Symptomen dar, die nicht ,unter einen Hut” zu
bringen sind. Sowohl die Sonografie des Abdomens als auch die
Vorstellung bei einem Neurologen bringen keine wegweisenden
Erkenntnisse. ,Unklare Ophtalmoplegie”, schreibt der Kollege.
,Stationdre Abklarung empfohlen.” Da die Schwester von Lindas
Mutter, mit der die Familie seit Langerem keinen Kontakt hat, als
Kind dhnliche Symptome zeigte, soll die Suche nach einer Diag-
nose intensiviert werden. Sie informieren sich, wie und wo man
Linda beraten kann, und sto3en auf ein Zentrum fir seltene
Erkrankungen.
Sie entschlieBen sich, Linda am ZSE Bonn vorzustellen, da dort
Neuropadiater, Kinderdrzte, und Humangenetiker in einer inter-
disziplindren Fallkonferenz Gber das weitere Prozedere beraten
konnen. Nach einem Telefonat mit der dortigen Lotsin empfeh-
len Sie Lindas Eltern die gemeinsame Kontaktaufnahme, fiir die
Sie eine Epikrise erstellt haben. AufBerdem unterstiitzen Sie die
Familie beim Ausfiillen der Unterlagen und reichen die lhnen

Wie nehme ich Kontakt zu einem ZSE auf?

Jedes ZSE hat ein eigenes Prozedere zur Kontaktaufnahme. Um
sich einen Uberblick zu verschaffen, empfiehlt es sich, vorher
Informationen iiber die Homepage der entsprechenden Zent-
ren einzuholen. Hierbei ist es sinnvoll, auch die individuellen
Schwerpunkte der verschiedenen Zentren zu beachten. Hiufig
ist es den Patienten moglich, tiber Telefonsprechstunden oder
Kontaktformulare auf der Homepage selbst mit den Zentren in
Kontakt zu treten. Weiterhin konnen Sie als behandelnder Kin-
derarzt natiirlich auch ein Zentrum Ihrer Wahl kontaktieren,
um Thre Patienten vorzustellen. Auch hier empfiehlt sich die
Kontaktaufnahme tiber den Internetauftritt der individuellen
Zentren oder - sofern vorhanden - direkt tiber die am ZSE ta-
tigen drztlichen Kollegen. Die Webseite www.se-atlas.de gibt
eine gute Ubersicht tiber die Zentren in Deutschland. Aufgrund
eines Beschlusses des Gemeinsamen Bundesausschusses sind die
ZSE dazu verpflichtet, sich dort mit ihrer spezifischen Expertise
zu registrieren [9, 10].

Welche Informationen und Unterlagen sind bei einer
Anmeldung an einem ZSE sinnvoll?

Die Patienten sind in besonderer Weise auf die Mithilfe der
Kinder- und Hausérzte angewiesen, um sich an einem ZSE vor-
stellen zu konnen. Meist gibt es bereits umfangreiche Vorbe-
funde. Entsprechend ist es fiir die Mitarbeiter der ZSE wichtig,
die bereits erhobenen Vorbefunde méglichst vollstindig in ihre
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vorliegenden Befunde ein. Sie erkldren Lindas Eltern auSerdem,
dass das ZSEB eine vorrangig beratende Funktion hat, und gege-
benenfalls an Experten weiterverweisen kann.

Nach einer ersten Bearbeitung des Falles laden die Arzte des
ZSEB Linda und ihre Eltern zu einem Ambulanztermin ein, bei
dem noch einmal eine ausfiihrliche Anamnese erhoben wird und
eine eingehende korperliche Untersuchung erfolgt. Anschlie-
Bend wird der Fall in der interdisziplinaren Fallkonferenz disku-
tiert, wobei die Vorstellung in einer neuropadiatrischen
Spezialambulanz mit dem Verdacht auf eine Mitochondriopathie
empfohlen wird. Der Kinderkardiologe rat dringend auch zu
einem EKG. Er erinnert sich an eine Patientin mit dhnlicher Symp-
tomatik, bei der erhebliche Herzrhythmusstérungen aufgefallen
waren. Diese Empfehlung erhalt Lindas Familie per Videokonsul-
tation und - ebenso wie der behandelnde Kinderarzt - per Post.

Die Verdachtsdiagnose bestatigt sich schlieBlich durch weitere
Diagnostik in der neuropéadiatrischen Spezialambulanz im Rah-
men einer genetischen Testung, die das Vorliegen eines Kearns-
Sayre-Syndroms ergibt. Im Follow-up-Gesprache nach sechs
Monaten erfahrt das Team am ZSEB den aktuellen Stand und
kann sich auf Wunsch in den weiteren Prozess einbringen. Sofern
Kontaktdaten der behandelnden Kinderarzte vorliegen, wird der
personliche kollegiale Dialog hergestellt.

Wegen der Seltenheit des Kearns-Sayre-Syndroms wird der
Kontakt zu einer Selbsthilfegruppe empfohlen und hergestellt.
Dort erhalten Lindas Eltern wichtige Informationen zur Erkran-
kung ihres Kindes und kénnen sich mit anderen betroffenen
Familien austauschen.

Analyse einbeziehen zu kénnen. Hierzu ist eine Epikrise des
behandelnden Kinderarztes hilfreich, mit der sich die Kollegen
im ZSE einen Uberblick iiber den ,,unklaren Fall“ verschaffen
konnen. Diese sollte neben einer strukturierten Krankenge-
schichte auch eine Begriindung enthalten, warum Sie die Vor-
stellung in einem ZSE befiirworten. Bei letztendlicher Aufnah-
me in den Prozess des ZSE wird auflerdem oft eine Uberwei-
sung benétigt. Dartiber hinaus ist es hilfreich, den jungen Pa-
tienten sowie ihren Eltern den  weiteren Ablauf der
Zusammenarbeit mit einem ZSE im Vorhinein zu erkldren.

Das Prozedere im ZSE Bonn

Der Ablauf soll im Folgenden konkret am Beispiel des ZSE

Bonn (ZSEB) beschrieben werden. Die geschilderten Schritte

werden in Abb. 2 dargestellt. Ein Patient durchlduft mit seiner

Patientenakte im ZSEB die folgenden Stationen:

1.Initial erfolgt eine Anfrage des Patienten oder des behandeln-
den Arztes an das ZSEB, die zunéchst durch einen Arzt be-
gutachtet wird. Dieser entscheidet, ob der Fall weiter im A-
Zentrum bearbeitet oder der Patient unmittelbar an ein B-
Zentrum oder eine andere Versorgungsstruktur verwiesen
wird.

2.Bei begriindetem Verdacht auf eine seltene Erkrankung wird
der Patient eingeladen, einen Anamnesebogen auszufiillen,
der neben Angaben zu kérperlichen Symptomen und Medi-
kamenten, einer Familien- und Reiseanamnese und dem
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konkreten Anliegen des Patienten auch das psychische Be-

finden erfragt. Weiterhin werden alle verfiigbaren Arzt-

berichte, eine Epikrise des Kinderarztes und eine entspre-
chende Uberweisung erbeten.

3. Wenn sich bei der folgenden sorgfiltigen Durchsicht dieser
Unterlagen der Verdacht auf eine seltene Erkrankung erhar-
tet, wird die Akte zur weitergehenden Aufarbeitung freige-
geben. Anschlieffend beginnt der Bearbeitungsprozess, bei
dem die 14 studentischen Hilfskrafte hoherer klinischer Se-
mester des ZSEB eine umfassende Kasuistik erstellen, die ne-
ben einer ausfithrlichen Anamnese die gesamten vorliegen-
den Befunde ordnet und zusammenfasst.

4.Bei einem Ambulanztermin kommt es zum ersten personli-
chen Kontakt des Patienten mit seiner Familie und einem
Facharzt des ZSE in Begleitung eines Studenten. Hierbei er-
hilt die Familie die Moglichkeit, ausfiihrlich iiber die Kran-
kengeschichte und den bisherigen Verlauf zu berichten.
Danach werden gezielt Fragen gestellt, die auf erste Ver-
dachtsdiagnosen auf Basis der erstellten Kasuistik abzielen
und offene Fragen kldren sollen. Anschlieflend folgt eine
symptombezogene korperliche Untersuchung. Phinotypi-
sche Besonderheiten werden im Zuge der Untersuchung fiir
die anschlieffende interdisziplinare Fallkonferenz mit Fotos
dokumentiert.

5.In der regelméflig stattfindenden Fallkonferenz wird der Fall
vor einem interdisziplindren Team aus verschiedenen Fach-
disziplinen prasentiert und mit den auftretenden Beschwer-
den, dem Verlauf und den érztlichen Befunden aus bereits
durchgefithrten Untersuchungen sowie den Ergebnissen des
Ambulanztermins diskutiert.

6.Die interdisziplindre Fallkonferenz kann zu zwei Ergebnis-
sen fiihren:

a. Stellt das multidisziplinare Team eine Diagnose oder eine
naheliegende Verdachtsdiagnose, erhélt der Patient das Er-
gebnis der Fallkonferenz mit Erlduterungen sowie einer
Empfehlung zum weiteren Vorgehen sowohl persénlich als
auch schriftlich im Abschlussbrief. Typischerweise werden
ein passendes, spezialisiertes B-Zentrum oder eine andere
Versorgungsstruktur empfohlen, an der die weitere Be-
handlung und gegebenenfalls Spezialdiagnostik erfolgen
kann. Seit 2020 kontaktiert das ZSEB zudem jeweils drei,
sechs und zwolf Monaten nach Fertigstellung und Versand
des Abschlussbriefes die Patienten erneut, um sich nach
deren Befinden und dem Erfolg der empfohlenen Maf3nah-
men zu erkundigen.

b.Fehlen fiir die Diagnose noch obligate Untersuchungen
oder ergeben sich mehrere mégliche Verdachtsdiagnosen,
erhilt der Patient statt des Abschlussbriefes einen Zwi-
schenbericht. Hier werden mogliche Verdachtsdiagnosen
genannt und Empfehlungen zum weiteren diagnostischen
Vorgehen gegeben. Sobald die neuen Befunde vorliegen,
konnen diese zur Reevaluation im ZSEB eingereicht wer-
den. Die neuen Informationen werden anschliefSend zu-
sammengefasst und in einer zweiten interdisziplindren
Fallkonferenz diskutiert. Im Anschluss erhalten die Pati-
enten einen Abschlussbrief, in dem die Ergebnisse der Fall-
konferenz erldutert werden.
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Abb. 2: Prozedere am ZSE Bonn

Nach einer Riickmeldung: Wie geht es weiter?

ZSE dienen in erster Linie als Steuerungseinheit, um die kom-
plexe Diagnostik von seltenen Erkrankungen zu koordinieren.
Diese Steuerungsfunktion ist mit dem Verfassen des Abschluss-
briefes beendet. Die weitere Behandlung und Diagnostik ist
durch andere Versorgungsstrukturen geregelt. Nach der Auf-
arbeitung der Patientenakte mit anschlieender Besprechung
in der interdisziplindren Fallkonferenz endet daher die Be-
handlung des Patienten durch ein A-Zentrum. Gegebenenfalls
erfolgt die weitere Behandlung an einem B-Zentrum oder an
anderen spezialisierten Behandlungszentren, die vom A-Zent-
rum empfohlen wurden; dies liegt jedoch auflerhalb des
Verantwortungsbereichs des A-Zentrums und wird vom Kin-
der- oder Hausarzt koordiniert.

Merke: Die A-Zentren erfiillen eine wichtige Lotsenfunktion

auf dem Weg zur Diagnose einer seltenen Erkrankung. Sie sol-
len vorrangig bei der Kontaktaufnahme der Patienten zu pas-
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Abb. 3: Beispiel einer umfassenden Patientenakte

senden weiteren Versorgungsstrukturen unterstiitzen. Nach
der Anbindung an ein B-Zentrum/anderweitiges Behandlungs-
zentrum endet die Beratung durch die A-Zentren.

Mit der Diagnose einer seltenen Erkrankung ist eine Etappe er-
reicht, aber natiirlich ergeben sich daraus fiir die Patienten und
ihre Familien meist viele Fragen und Unsicherheiten - zumal
hiufig nur wenige Informationen o6ffentlich zugédnglich und
verstandlich sind. Angebote in ,leichter Sprache” gibt es prak-
tisch nie. Vor diesem Hintergrund haben sich viele Selbsthilfe-
gruppen im Bereich der seltenen Erkrankungen gegriindet.
Diese bieten — zumeist ehrenamtlich — Sorgentelefone und An-
sprechpartner fiir Betroffene an und schlieflen mit ihrer Bera-
tungsleistung Liicken im System. Oft werden Betroffene im Ver-
lauf selbst Experten fiir ihre Erkrankung und férdern so ihr
Selbstmanagement [11]. Gleichzeitig konnen Selbsthilfegrup-
pen die Offentlichkeit fiir das Thema seltene Erkrankungen
sensibilisieren, und so Forschung, Erkennung und Therapie be-
stimmter Erkrankungen gefordert werden.

So ergibt sich mit der Diagnose einer seltenen Erkrankung
nicht nur eine Anbindung an ein Versorgungszentrum, son-

Fazit fiir die Praxis

_Bevor Sie Ihre Patienten in einem Zentrum fiir seltene Erkran-
kungen vorstellen, machen Sie sich mit den Ablaufen und
fachlichen Schwerpunkten der verschiedenen Zentren ver-
traut, da diese von Zentrum zu Zentrum variieren kdnnen.
Der kurze telefonische Kontakt mit den arztlichen Kollegen
des ZSE ist willkommen und spart Ihnen Zeit und eine lang-
wierige Suche.

_ Die Ablédufe in einem ZSE unterscheiden sich meist deutlich
von den herkdmmlichen Abldufen in Ambulanzen und Klini-
ken. Es ist daher sinnvoll, die Familien entsprechend vorzu-
bereiten.

— Um eine addquate Diagnostik und Therapie fiir die Patienten
zu gewahrleisten, ist eine enge Kooperation zwischen dem
ZSE und den behandelnden Padiatern willkommen.

_ Patienten ohne Diagnose sind eine Herausforderung, die wir
besser gemeinsam - Padiater in der Niederlassung und Arzte
am ZSE - schultern kénnen.
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dern oft auch ein Kontakt an eine bestehende oder sogar die
Neugriindung einer Selbsthilfegruppe. Am ZSE Bonn und bei
den am Projekt ZSE-Duo beteiligten Zentren werden Patienten
und ihre Familien auflerdem mit einer psychosomatischen Be-
ratung beim Umgang mit Unsicherheiten und Belastungen un-
terstiitzt.

Merke: Eine weitere wichtige Aufgabe der ZSE ist die Vermitt-
lung an Selbsthilfegruppen, die nach der Diagnosestellung
einen wichtigen Beitrag zur Unterstiitzung von Menschen mit
seltenen Erkrankungen leisten konnen. Hier sei auch auf die
Webseite der Allianz chronischer seltener Erkrankungen
(Achse) e. V. unter www.achse-online.de/de/ verwiesen, die als
Dachorganisation Kontaktadressen der meisten Selbsthilfe-
angebote fiir seltene Erkrankungen zur Verfiigung stellt.

Worauf kdnnen sich meine Patienten bei einer
Bearbeitungszusage einstellen?

Fiir Sie als behandelnden Kinderarzt ist es wichtig, den Patien-
ten und ihren Familien zu erldutern, dass die Abldufe bei einer
Bearbeitungszusage durch ein ZSE deutlich von den ihnen be-
kannten abweichen konnen. Gerade bei diesen Zentren kann
die Aufarbeitung der Patientengeschichte viel Zeit in Anspruch
nehmen und so eine lingere Bearbeitungsdauer entstehen. Dies
erklart sich durch die oft langjéhrige und kurvenreiche Kran-
kengeschichte. Patienten, die sich an ein ZSE wenden, blicken
meist auf eine regelrechte Arzte-Odyssee zuriick. In der Regel
werden viele Unterlagen eingereicht, die mitunter sogar das
Fassungsvermogen eines herkommlichen Aktenordners tiber-
schreiten (Abb. 3). Diese lange Bearbeitungsdauer stellt fiir
Menschen ohne Diagnose und deren Arzte eine grofle Heraus-
forderung dar. Der Aufwand wird oft unterschitzt, und das
Verstreichen einiger Wochen nach dem Einreichen der Unter-
lagen ohne eine Antwort fithrt schnell zu Frustration. Es emp-
fiehlt sich also, die Familien darauf vorzubereiten, dass es even-
tuell eine Weile dauern kann, bis eine Antwort von einem ZSE
erfolgt.

Die Aufarbeitung der Akten ist eine Schreibtischarbeit, und
zu einem personlichen Kontakt mit dem Patienten kommt es
nur im Rahmen eines Ambulanztermins. Dies unterscheidet
die Arbeit der ZSE grundsitzlich von anderen Ambulanzen,
bei denen sich durch langjéhrige intensive Betreuung der Pati-
enten ein regelméfliger personlicher Kontakt zwischen Kinder-
arzten und Patienten ergibt. Dennoch ist die griindliche Auf-
arbeitung der komplexen Fille vor dem personlichen Kontakt
sinnvoll, um den Mitarbeitern des ZSE einen fundierten Uber-
blick iiber die bereits erfolgte Diagnostik zu gewahren, Dopp-
lungen in der Diagnostik zu vermeiden und den Gespréchs-
termin gezielt zur Klarung wegweisender Fragestellungen nut-
zen zu konnen.

Hiufig fordern Patienten, aber auch Arzte, Empfehlungen zu
Medikamentendosierungen und anstehenden Routineunter-
suchungen durch die Zentren. Jedoch sind die ZSE in Deutsch-
land derzeit ausschliefllich ambulante Einrichtungen mit dem
Schwerpunkt auf Diagnostik und Lenkung der Patienten. Die
Zentren libernehmen in der aktuellen Versorgungsstruktur
eine beratende Funktion im Hinblick auf eine magliche selte-
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ne Erkrankung. Natiirlich bleibt die definitive drztliche Be-
handlung in der Zustindigkeit der niedergelassenen bezie-
hungsweise stationir titigen Arzte.

Merke: Die Bearbeitungsdauer und die Abldufe bei einer Bear-
beitungszusage durch ein ZSE unterscheiden sich gegebenen-
falls von tiblichen Herangehensweisen. Behandelnde Kinder-
arzte sollten ihre Patienten und die Familien darauf vorbe-
reiten.
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