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Kurzfassung

Es wurden Uber 7.000 Arten von seltenen Krankheiten identifiziert, und eine Studie deutet darauf hin, dass es bis
zu 10.876 seltene Krankheiten geben konnte.! Etwa 80 % der seltenen Krankheiten sind genetischen Ursprungs,
und 70 % manifestieren sich in der Kindheit. Weltweit leiden 400 Millionen Menschen an einer seltenen
Krankheit.? Fiir die meisten seltenen Krankheiten (bis zu 95 %) steht keine Behandlung zur Verfiigung.

Seltene Krankheiten stellen aufgrund von Schwierigkeiten und Verzdgerungen bei der Diagnostik, mangelnder
Verfiigbarkeit von Behandlungen, des Investitionsrisikos bei der Entwicklung von Behandlungen und aufgrund der
Notwendigkeit zuverldssiger Zulassungs- und Zugangsbedingungen ein gesellschaftliches Problem dar.3 Bis zu
36 Millionen Menschen in der Europdischen Union (EU) leben mit einer seltenen Krankheit; einige extrem seltene
Krankheiten betreffen nur eine geringe Anzahl von Patienten, wahrend andere seltene Krankheiten mehrere
hunderttausend Menschen betreffen.* Eine verzdgerte Diagnostik erschwert oft die therapeutischen Optionen, da
seltene Krankheiten progredient verlaufen® und zu Funktionsverlust fiihren, und die systemischen Auswirkungen
kénnen dauerhaft sein, wenn keine friihzeitige Intervention erfolgt.

Chiesi Global Rare Diseases hat es sich, mit Unterstiitzung von IQVIA, zur Aufgabe gemacht, die gesellschaftlichen
Auswirkungen im Zusammenhang mit den signifikanten ungedeckten Bediirfnissen von Patienten mit seltenen
Krankheiten zu quantifizieren, zuerst in den USA und jetzt auch in Europa. Dieses Dokument berichtet (ber die
direkten, indirekten und mortalitatsbezogenen Kosten fiir 23 seltene Krankheiten in fiinf Therapiegebieten in drei
EU-Mitgliedsstaaten (d. h. Deutschland, Frankreich und Italien). Wir haben diese Kosten mit den Kosten fir
Erkrankungen mit hoher Pravalenz, wie Diabetes, kardiovaskulare Erkrankungen, Alzheimer-Krankheit, Arthritis und
bestimmte Krebsarten, verglichen. Wir haben die Belastung bei verfligbarer Behandlung untersucht und eine
Szenarioanalyse vorgelegt, um aufzuzeigen, welche Kosten entstanden waren, wenn es keine wirksame Behandlung
flr diese Erkrankungen gabe.

Wir haben festgestellt, dass die indirekten Kosten fiir die 23 seltenen Krankheiten durchschnittlich 29 % der
Gesamtlast ausmachten, wenn die Behandlung verfligbar war, und um durchschnittlich 45 % anstiegen, wenn
keine Behandlung verfligbar war. Diese Daten deuten darauf hin, dass die Verfligbarkeit einer Behandlung einen
positiven Wert schafft und die finanzielle Belastung fiir Familien und Gesundheitsversorgungssysteme mindert.



Wir prasentieren diese Daten in der Hoffnung, dass die Stakeholder mit Nachdruck und Optimismus handeln, um
Richtlinien zu erlassen, die den Zugang zu Therapeutika erweitern. Wir hoffen auch, dass die Ergebnisse unserer
Studie den Patienten und Patientenvertretern sowie politischen Entscheidungstrdgern und anderen Stakeholdern
helfen zu verstehen, inwieweit seltene Erkrankungen Einzelpersonen, die  Gesellschaft und
Gesundheitsfiirsorgesysteme beeintrachtigen.

Patienten mit einer seltenen Krankheit und deren Familien sollten umfassende Plane und eine sinnvolle
gesellschaftliche Unterstiitzung zur Verfiigung gestellt werden. Wir ermutigen zu weiteren Untersuchungen und
hoffen, dass sich die nachste von der EU und ihren Mitgliedsstaaten finanzierte europaische Partnerschaft fiir
seltene Krankheiten auf die akute Liicke zwischen Forschung und Behandlung und auf die Gesamtheit ihrer
Auswirkungen konzentrieren wird.>



Wichtigste Ergebnisse

Die Kostenbelastung fiir Familien, die von einer seltenen Krankheit betroffen sind, ist signifikant

Die durchschnittliche Belastung fiir die von uns als Benchmark verwendeten Erkrankungen mit hoher Pravalenz
betrug 7.000 € pro Patient pro Jahr (PPPJ).6 Im Vergleich dazu betrug die durchschnittliche Belastung der von
uns untersuchten seltenen Krankheiten 107.000 € PPP], was einem Anstieg um mehr als das 15-Fache

entspricht.

Von dieser PPPJ-Belastung machten die indirekten Kosten fiir die 23 seltenen Krankheiten durchschnittlich 29 %
der Gesamtbelastung aus, wenn eine Behandlung verfiigbar ist, und stiegen um durchschnittlich 45 % an, wenn
keine Behandlung verfiigbar ist. Bezeichnenderweise werden die meisten dieser indirekten Kosten (z. B. Belastung
der Betreuungspersonen, Veranderungen der Wohnsituation und Kosten fiir Sekundérbehandlungen, Reisen und
Unterkunft) von den Familien getragen.

Die Verfiigbarkeit einer Behandlung schafft einen positiven Wert und mindert die finanzielle Belastung fur Familien
und die bewerteten Gesundheitsversorgungssysteme

Wir leiten daraus ab, dass die Gesamtbelastung PPP] flir die 23 betrachteten Erkrankungen ohne verfligbare
Behandlungsoptionen um 28 % ansteigen wiirde. Darliber hinaus hat die Beschleunigung des Zugangs zu
Behandlungen fir seltene Krankheiten das Potenzial, dank der dadurch gewonnenen Einsparungen die Familien zu
entlasten und den im Laufe der Zeit eintretenden schrittweisen Kostenanstieg zu mindern.

Methodik und Analyse

Erstellung einer Datenbank von reprasentativen Therapiebereichen

Die 23 seltenen Krankheiten (Abbildung 1) wurden aus einer Vielzahl von Listen und einer umfangreichen
Literaturrecherche, die wir flir unseren Bericht Uber die Belastung durch seltenen Krankheiten in den USA von
2021 durchgefiihrt haben, ausgewahit.” Die aufgenommenen Therapiebereiche und ausgewahlten Krankheiten
basierten auf einer Uberpriifung von mehr als 500 verdffentlichten Artikeln und Listen in relevanten Datenbanken,
darunter Orphanet, und Datenbanken der National Organization for Rare Disorders sowie des Genetic and Rare
Diseases Information Centre und anderer Einrichtungen der US National Institutes of Health. Die Auswahl wurde
auch direkt mit den IQVIA-Kompetenzzentren, mehreren in den USA ansdssigen Patientenvertretungen und
Therapiebereichsexperten aus 15 internationalen Institutionen besprochen. Die ausgewahlten Erkrankungen und
zugehdrigen Therapiebereiche basierten auf mehreren Kriterien, darunter dem Grad des ungedeckten Bedarfs,
der relativen Bedeutung flir Patientenvertretungen in den USA, dem Interesse in der wissenschaftlichen
Gemeinschaft, der Prévalenz und der offensichtlichen Krankheitslast. Insgesamt betreffen die 23 ausgewahlten
seltenen Krankheiten etwa 227.000 Menschen in Deutschland, Frankreich und Italien.

Abbildung 1. Zusammenfassung der ausgewahlten seltenen Erkrankungen
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Bewertung der Gesundheitsversorgungskosten

Die mit den ausgewahlten 23 seltenen Krankheiten verbundenen Versorgungskosten (Tabelle 1) wurden anhand der
Recherche von gesundheitsdkonomischen Berichten, Gesundheitstechnologiebewertungsberichten (Health
Technology Assessment, HTA) und Peer-Review-Publikationen untersucht. Zusatzliche Erkenntnisse wurden aus

Interviews mit Arzten, Spezialisten fiir seltene Krankheiten und Experten fiir Gesundheitsékonomie gewonnen.

Die Gesamtkostenbelastung wurde in drei Kategorien bewertet.

* Direkte Kosten, einschlieBlich der Kosten fiir Behandlung, medizinische Verfahren, Krankenhausaufenthalte,
Arztbesuche und hdusliche Gesundheitsversorgung sowie sonstige medizinische Kosten.

o Indirekte Kosten, einschlieBlich Produktivitatsverlust fiir

Patienten und Betreuungspersonen,

Arbeitsausfall, Veranderungen der Wohnsituation, Reise- und Ubernachtungskosten fiir Arztbesuche.

 Mortalitatskosten, basierend auf dem Wert der statistischen Lebensdauer und der Differenz zwischen der
durchschnittlichen Lebenserwartung und der Lebenserwartung flir Menschen mit einer seltenen Krankheit.

Tabelle 1. In die Analyse eingeschlossene Kostenkategorien

_ Direkte Kosten Indirekte Kosten Mortalitatskosten

Definition o Alle  direkten  Kosten ¢ Alle indirekten Kosten im
Zusammenhang mit der Zusammenhang mit
medizinischen Versorgung einer bestimmten

« Diese Belastung wird hiufig von Erkrankung
Patienten und Kostentragern e Wirtschaftliche
getragen Belastung, vorwiegend
infolge von
Produktivitatsverlusten
der Patienten und
Betreuungspersonen
Zusammenfassung e Verschreibungspflichtige e Produktivitatsverlust des
der Kosten Medikamente Patienten
¢ Medizinische Verfahren (z. B. e Belastung der
Dialyse) Betreuungsperson
¢ Krankenhausaufenthalt e Veranderungen der
(stationar) Wohnsituation
¢ Krankenhausaufenthalt ¢ Kosten von
(ambulant) Sekundarbehandlungen
¢ Hausliche Gesundheitsversorgung e Reise- und
* Professionelle  Dienstleistungen ~ Ubernachtungskosten
(z. B. Besuche von Pflegekraften)
Quelle ¢ PAGs
¢ Gesundheitsokonomische  Berichte und  Peer-Review-
Veroffentlichungen in der EU
¢ HTA-Berichte in der EU
« Experteninterviews (Arzte, Spezialisten und

Gesundheitsbkonomieexperten)

¢ Geschatzte VSL, angepasst an
die Lebensdauer des Patienten:

—-5.300.000 € pro Leben in
Deutschland®

-4.700.000 € pro Leben in
Frankreich®

—-3.800.000 € pro Leben, um
das Risiko in Italien um eins zu
reduzieren8

e Summe aller Cashflows, die
aufgrund eines friiheren als
durchschnittlichen Todes
aufgrund einer  seltenen
Krankheit von einem Patienten
nicht generiert wurden

¢ Gesundheitsdkonomieberichte
in der EU

EU, Europdische Union; HTA, Gesundheitstechnologiebewertung; PAG, Patientenvertretung; VSL, Wert der statistischen Lebensdauer.
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In Europa sind chronische Erkrankungen mit hoher Pravalenz eine der Hauptursachen fiir Morbiditat und Mortalitat,
wobei angegeben wurde, dass ca. 35 % der europdischen Bevélkerung von einem langfristigen (chronischen)
Gesundheitsproblem betroffen sind.® Insgesamt entfallen 70-80 % der Kosten der Gesundheitsversorgungssysteme
auf Erkrankungen mit hoher Pravalenz. Schatzungen der Gesamtkostenbelastung, die mit 24 Erkrankungen mit
hoher Pravalenz (einschlieBlich Diabetes, kardiovaskuldrer Erkrankungen, Alzheimer-Krankheit, Arthritis und
bestimmter Krebserkrankungen) assoziiert ist, wurden fiir Benchmark-Vergleiche mit der Belastung durch seltene
Krankheiten verwendet. Diese Kosten reichten von 3.400 € PPP] bis 16.720 € PPPJ], der Durchschnitt betrug
7.000.000 € PPP].5

Ergebnisse

Die Therapiebereiche fiir seltene Krankheiten weisen gemischte Kostenprofile auf

Mehrere Faktoren beeinflussten die mit den ausgewahlten Therapiebereichen assoziierten Gesamtkostenprofile
(Abbildung 2). Diese Faktoren unterstreichen die anhaltenden Herausforderungen, denen die Entwickler von
Arzneimitteln flr seltene Krankheiten und die Patienten und deren Familien gegentiberstehen.

Bei metabolischen Erkrankungen wird das Fortschreiten der Erkrankung durch Enzymsubstitutionstherapien
verlangsamt und begrenzt, aber eine kontinuierliche Behandlung fiihrt zu einem hohen Anteil der direkten Kosten.
Fir die finf bewerteten hdamatologischen Erkrankungen existieren mehrere Behandlungsmdglichkeiten, wobei die
wirtschaftliche Belastung durch Begleittherapien und einige zielgerichtete Therapien (z. B. Eculizumab bei atypischem
hdmolytischem urdmischem Syndrom) bedingt ist. Bei immunologischen Erkrankungen fiihrt das Fehlen
zielgerichteter, kurativer Therapien in Verbindung mit einer geringen Lebensqualitdt zu einem hohen ungedeckten
Patientenbedarf, trotz einer vergleichsweise geringeren wirtschaftlichen Belastung im Unterschied zu anderen
Therapiebereichen. Bei angeborenen Erkrankungen erreichen die Patienten im Allgemeinen keine Autonomie und
bendtigen lebenslange Unterstiitzung, was zu einem erheblichen ungedeckten Bedarf bei Patienten und deren
Familien fihrt.

Fur Patienten mit neurologischen Erkrankungen, die mit einer progredienten Neurodegeneration und niedrigen
Lebensqualitét einhergehen, stehen nur minimale Behandlungsmdglichkeiten zur Verfligung.

Abbildung 2. Krankheitslast PPP] (k€)? bei ausgewahlten seltenen Krankheiten mit und ohne Behandlung
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Szenarioanalyse zur Bewertung der Kostenbelastung, wenn keine Behandlung verfiigbar war

In unserer Szenarioanalyse haben wir festgestellt, dass, im Vergleich zu Fallen mit verfligbaren
Behandlungsoptionen, die Gesamtbelastung PPP] in den meisten Fallen zunahm, wenn keine Behandlungsoptionen
verfligbar waren. Betrachtet man die Mittelwerte der positiven und negativen Szenarien bei den 23 analysierten
Krankheiten, dann betrug der prozentuale Gesamtanstieg der Kosten 28,2 % (Abbildung 2). Dieser Schatzwert ist
jedoch ganz offensichtlich zu gering angesetzt, da hier die psychosozialen Aspekte des Krankheitsmanagements
flr Patienten und Betreuungspersonen nicht beriicksichtigt wurden.

Bei metabolischen Erkrankungen stieg die Belastung ohne Behandlung um 77,6 %, was hauptsachlich auf eine
reduzierte Lebenserwartung ohne Enzymsubstitutionstherapien und die potenzielle Notwendigkeit einer
24/7-Versorgung der Patienten mit Phenylketonurie in psychiatrischen Einrichtungen zuriickzufiihren ist
(Abbildung 2). Bei hamatologischen Erkrankungen stieg die Belastung ohne Behandlung um 24,7 %, da die
Patienten zusatzliche Versorgung bendtigen und einen hdheren Arbeitsausfall haben, was zu einem gréBeren
Produktivitatsverlust fiihrt (Abbildung 2).

Bei immunologischen Erkrankungen stieg die Belastung ohne Behandlung aufgrund von Produktivitatsverlusten
infolge der Belastung durch die Pflege, die die Patienten bendtigen wiirden, um 81,4 % (Abbildung 2).
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Bei den analysierten angeborenen Erkrankungen stieg die Belastung ohne Behandlung um 3,7 %, da derzeit keine
krankheitsmodifizierenden Behandlungsoptionen zur Verfiigung stehen, sondern nur Basistherapien zur
Symptomkontrolle, wie z. B. bei Epilepsie und Aufmerksamkeitsdefizitstérung/Hyperaktivitat (Abbildung 2). Bei
neurologischen Erkrankungen stieg die Belastung ohne Behandlung um 6,5 %, da bei den Patienten wahrscheinlich
eine beschleunigte Neurodegeneration auftritt, die mehr Arztbesuche und Krankenhausaufenthalte erfordert
(Abbildung 2).

Zusatzliche Perspektiven, die bericksichtigt werden sollten
Argumente fiir eine gréBere Patientenzentriertheit bei den Wertbeurteilungen

Erhebliche Belastungen (z. B. Produktivitdtsverlust der Patienten, Belastung der Betreuungspersonen,
Verdnderungen der Wohnsituation und Kosten fiir Sekundarbehandlungen, Reisen und Unterkunft) werden von den
von seltenen Krankheiten betroffenen Biirgern und deren Familien getragen. Es besteht die Notwendigkeit, bei der
Beurteilung von Orphan-Arzneimitteln ein gewisses MaB an Flexibilitdt einflieBen zu lassen, da viele nationale
Beurteilungen darauf ausgelegt sind, die Kosteneffektivitdt zu untersuchen, ohne die Seltenheit und die
Notwendigkeit von Flexibilitét bei der Erstellung von Evidenzen vor und nach der Marktzulassung zu
beriicksichtigen.10-13

Obwohl bereits eine gewisse Flexibilitat besteht, gibt es viel Raum flir Verbesserungen und Anpassungen beziiglich
der Art und Weise, wie qualitative Beurteilungen und Unsicherheit im Zusammenhang mit Orphan-Arzneimitteln zu
beriicksichtigen sind. Die Einbeziehung der Patienten in die Entscheidungsfindung bleibt jedoch ein groBer
ungedeckter Bedarf auf den von uns beurteilten Markten (Tabelle 2).14 Beispiele, die (ibernommen oder angepasst
werden kénnten, sind z.B. die in Schottland durchgefiihrten Engagement-Meetings fiir Patienten und Arzte!s oder
die Zusammenfassung von Informationen fiir Patienten, die vom UK National Institute for Health and Care
Excellence verwendet werden.!6

Die Entwicklung und Anwendung sogenannter Werte-Kataloge, die Vorteile erfassen, welche (ber die
Gesundheitsgewinne hinausgehen, die traditionell in HTA-Verfahren gemessen werden (wie das qualitdtskorrigierte
Lebensjahr, oder QALY), wird zunehmend unterstiitzt.!-13 Die Anwendung einer HTA fiir seltene Krankheiten in der
EU bis 2028 sollte ein Schritt in die richtige Richtung zur Standardisierung und Homogenisierung der Prozesse in
der EU sein.!” Wir hoffen, dass unsere Daten zu einem zunehmenden Trend und zur Erweiterung der Evidenzlage
beitragen und damit die Beurteilung des Werts von OMPs fiir Birger und die Gesellschaft und die aktive Beteiligung
der Patienten am Entscheidungsprozess fordern.
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Tabelle 2. Zusammenfassung der Orphan-Ansatze in ausgewahlten Landernti-14.18-20

EU-Mitgliedsland HTA-Ansatz fiir OMPs

« Sonderregelung fiir Orphan-Drugs im Rahmen der frilhen Nutzenbeurteilung, wenn die Kosten
weniger als 30 Mio. € pro Jahr betragen

Deutschland « Surrogatparameter werden kritisch betrachtet und nur im Einzelfall akzeptiert

¢ Patientenbeteiligung: Beschrankt auf die Prasentation vor dem Untersuchungsausschuss, aber kein
Stimmrecht im Untersuchungsausschuss

e Der Zusatznutzen gilt als belegt, wenn der klinische Nachweis mit der HAS-Methodik
(HTA-Ausschuss) Ubereinstimmt. Es gibt keine Spezifitait oder Ausnahme in Bezug auf die
Anforderungen fiir OMP

¢ In Situationen von ungedecktem Bedarf stehen fiir alle innovativen Medikamente Early-access-
Verfahren zur Verfiigung

» Beschleunigte HTA-Verfahren sind nur fiir kosteneffektive Medikamente verfiigbar

o Patientenbeteiligung im derzeitigen Stadium: Beschrénkt auf einen schriftlichen Beitrag im
HTA-Dossier

¢ Kein Zusatznutzen basierend auf einer bestimmten Kosteneffektivitatsschwelle

Frankreich

« Innovationsfonds sind fiir bestimmte Medikamente verfiigbar — OMPs, die ein bestimmtes Mal3 der
Kombination von ungedecktem Bedarf und therapeutischen Vorteilen erfiillen, kommen infrage

« Die Auswirkungen auf das Budget sind eine wichtige Uberlegung. Kein expliziter Prozess fiir die
Einbeziehung von gesellschaftlichen Praferenzen oder die Nachhaltigkeit von Innovationen bei
seltenen Krankheiten

¢ Patientenbeteiligung im derzeitigen Stadium: Begrenzt/Nicht vorhanden

Italien

EU, Européische Union; HAS, Haute Autorité de Santé; HTA, Gesundheitstechnologiebewertung; MA, Marktzulassung; OMP,
Orphan-Arzneimittel.
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Implikationen und Empfehlungen

Das Nachhaltigkeitsziel 3 der Vereinten Nationen ist darauf gerichtet, ,ein gesundes Leben fiir alle Menschen jeden
Alters zu gewahrleisten und ihr Wohlergehen zu férdern®. Der Mangel an Ressourcen und finanziellen Mitteln im
Bereich der seltenen Krankheiten erschwert es Patienten mit seltenen Erkrankungen jedoch, den gleichen Zugang
zu und die gleichen Mdglichkeiten fiir ein gesundes Leben und Wohlbefinden zu haben wie Patienten mit
Erkrankungen hoher Pravalenz.!2 Um diese Probleme anzugehen, geben wir vier Empfehlungen (Abbildung 3), die
sich jeweils mit einer aus unserer Studie abgeleiteten Implikation befassen.

IMPLIKATION 1: Die Auswirkungen der 23 seltenen Krankheiten sind erheblich, und die von einer dieser
Krankheiten betroffenen Familien sind im Vergleich zu Patienten mit einer oder mehreren Erkrankungen hoher
Prévalenz ungerecht belastet. Dariiber hinaus hat die Beschleunigung des Zugangs zu Behandlungen durch
beschleunigte Mechanismen der Preisgestaltung und Kostenerstattung das Potenzial, dank der dadurch
gewonnenen PPPY-Einsparungen, den im Laufe der Zeit eintretenden schrittweisen Kostenanstieg zu mindern.

EMPFEHLUNG 1: Nachdriickliche Zusammenarbeit und Koordination, wodurch Forschung und Innovation
verbessert werden,?! Zusammenfiihrung von multidisziplindrem Fachwissen, um technologische Fortschritte in
vollem Umfang zu nutzen, wodurch mehr Behandlungen fiir Menschen mit seltenen Krankheiten verfiigbar
werden.

IMPLIKATION 2:  Die  Beeintrachtigungen durch seltene  Krankheiten sind bei fehlenden
Behandlungsmdglichkeiten starker als bei vorhandenen Behandlungsmdglichkeiten, woraus sich konkrete
Auswirkungen auf die indirekten Kosten und erhebliche Auswirkungen auf die persdnliche und finanzielle
Gesundheit der Patienten ergeben. Unsere Ergebnisse zeigten, dass Behandlungen fiir seltene Krankheiten
einen Wert flr die Gesellschaft schaffen und die Belastung von den Patienten auf die
Gesundheitsfiirsorgesysteme verlagern, die besser darauf eingestellt sind, diese Belastungen zu tragen.

EMPFEHLUNG 2: Bekraftigung der grundlegenden Bedeutung der Stimme von Patienten und Betreuern, indem
deren Erfahrungen beziiglich der Diagnostik und des Zugangs zu Behandlungen und laufender Versorgung in
den Mittelpunkt der Entscheidungsfindung gestellt werden und sichergestellt wird, dass deren Ansichten bei
jeder Gelegenheit und jedem Gesprach angehdrt und vertreten werden.

IMPLIKATION 3: Die Mdglichkeiten flir Investitionen in seltene Krankheiten bestehen eindeutig auf globaler
Ebene, aber Europa ist im Vergleich zu den USA und China diesbeztiglich nicht fiihrend.?

EMPFEHLUNG 3: Umgestaltung der Rahmenbedingungen fiir eine friilhere und erweiterte Diagnostik und
erhohte Investitionen in die Entwicklung von Orphan-Arzneimitteln in Europa.

IMPLIKATION 4: Es gibt keine nachhaltige Bewegung in Richtung Gleichberechtigung, ohne die Einbeziehung
der Patienten zu verstdrken und die Perspektive der Patienten in den Mittelpunkt zu stellen.

EMPFEHLUNG 4: Neugestaltung des Diskurses (ber seltene Krankheiten mit Blick auf die gesundheitliche
Chancengleichheit, wobei die Patienten und Betreuungspersonen konsequent in den Mittelpunkt aller Gesprache
gestellt werden.
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Bedeutung der
Stimme von
Patienten und
Betreuungspersonen
und Sicherstellung,
dass ihre Ansichten
bei jeder Gelegenheit
und jedem Gespréach
angehdrt und
vertreten werden.

Abbildung 3. Zusammenfassung der Empfehlungen

der
Rahmenbedingungen
fiir eine friihere und
erweiterte Diagnostik
und erhohte
Investitionen in die
Entwicklung von
Orphan-Arzneimittel
in Europa.

3. Umgestaltung...

des Diskurses liber
seltene Krankheiten
mit

Blick auf die
gesundheitliche
Chancengleichheit,
wobei die Patienten

und
Betreuungspersone
n konsequent in
den Mittelpunkt
aller Gesprache
gestellt werden.

Schlussfolgerung: Ein Weg nach vorn

Fortschritte in der Technologie, wie Genomik und Big Data, haben es Forschern erméglicht, die zugrundeliegenden
Ursachen seltener Krankheiten besser zu verstehen, wodurch wiederum die finanziellen Mittel fiir die Erforschung
und Entwicklung von Behandlungen erhéht wurden. In diesem Zusammenhang sollte die Uberarbeitung der
europaischen Arzneimittelgesetzgebung ebenfalls dazu beitragen, die Wettbewerbsfahigkeit zu verbessern und
eine kontinuierliche Innovation in Europa anzuregen, einschlieBlich die Entwicklung von Technologien fiir die friihe
Diagnostik seltener Krankheiten.

Auf nationaler Ebene sollten Kostentrager die Belastung durch seltene Krankheiten beriicksichtigen und flexiblere
Zahlungsmodelle einfiihren, um einen zeitnahen Zugang zu Therapien zu ermdglichen. Zukiinftige Forschungen,
die die Wertgleichung unterstiitzen, sollten auch die Berechnung immaterieller Belastungen, wie Stigmatisierung
und Depression, beinhalten.

Die von uns entwickelten Daten 6ffnen die Tiir zu einer detaillierteren Denkweise Uiber seltene Krankheiten, welche
positive und negative gesellschaftliche Aspekte seltener Krankheiten berticksichtigt und darauf hinweist, wie diese
in kunftige Richtlinien und gesellschaftliche Verpflichtungen Eingang finden kénnen. Die Beschleunigung des
Zugangs zu Behandlungen fiir seltene Krankheiten hat das Potenzial, die Familien zu entlasten und den im Laufe
der Zeit eintretenden schrittweisen Kostenanstieg zu mindern.

Wir fordern alle Stakeholder, einschlieBlich Kostentrdager, Patienten, Industrie, akademische Ebene,
Gesundheitsdienstleister, politische Entscheidungstrager und Aufsichtsbehdrden, auf, partnerschaftlich
zusammenzuarbeiten, um gemeinsame Losungen zu ermitteln, die die Lebensqualitdt und die Ergebnisse fiir alle
Patienten verbessern. Die Verbesserung der Finanzierung, des Zugangs und der Innovation im Bereich der
seltenen Krankheiten wird nicht nur dazu dienen, die von den Vereinten Nationen festgelegten Ziele zu erreichen,
sondern auch dazu beitragen, einen positiven Wert zu schaffen und die wirtschaftlichen Gesamtkosten zu senken,
die seltene Krankheiten den betroffenen Familien und den Gesundheitsversorgungssystemen auferlegen.

Autoren und Finanzierung

Pedro Andreu und N John Atay sind Mitarbeiter von IQVIA und haben fiir diese Analyse Beratungsgebiihren von der
Chiesi Group erhalten. Enrico Piccinini ist Vollzeitmitarbeiter der Chiesi Group. Gina Cioffi ist Vollzeitmitarbeiterin von
Chiesi USA, und Giacomo Chiesi ist Direktor der Chiesi Group.
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