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Ziele dieses Merkblattes sind zum einen, lhnen zu erlautern, welche Voraussetzungen fir eine
Kontaktaufnahme mit dem ZSEA von lhnen gepruft werden sollten und wie die Anfrage durchge-
fuhrt wird und zum zweiten, Ihnen einen Uberblick zu geben, was Sie dann erwarten konnen.

1. ZSEA - Wie werde ich dort Patient/in?

Wichtig bei allen Anfragen an das ZSEA ist es, zuerst das Gespréach mit der Haus- oder Fachérz-
tin oder dem Haus- bzw. Facharzt zu suchen, ob die Kontaktaufnahme sinnvoll ist. Erst dann
sollten Sie weiter vorangehen.

Danach ergeben sich zwei Wege, je nachdem, ob:
1. Ihnen die Diagnose einer Seltenen Erkrankung (SE) bekannt ist => s. Kap. A oder
2. Ihnen die Diagnose unbekannt ist => s. Kap. B

A) Anfrage bei bekannter Diagnose

Die zentralen Fragen, die es — wenn noch nicht geschehen — zu kléren gilt, sind:
e Gibt es eine Patientenorganisation oder Expertenzentrum zu lhrer SE?
e st vielleicht das ZSEA das nachstgelegene Expertenzentrum fur lhre Erkrankung?

Mogliche Vorgehensweisen zur Klarung der Fragen wéren:
e Nachfrage bei anderen Patienten, Arzten u.a. Experten
e Internetrecherche: www.orpha.net, www.se-atlas.de, www.zsea.ukaachen.de, u.a.

und wenn Sie dann zu dem Ergebnis kommen, die Erkrankung passt zum Spektrum des ZSEA
ist es sinnvoll, in der Ansprechpartner/innenliste der ZSEA-Internetpréasentation nach der richti-
gen Facharztin oder dem Facharzt zu suchen und sie/ihn unter den dort angegebenen Mdoglich-
keiten zu kontaktieren (s. https://www.ukaachen.de/kliniken-institute/zentrum-fuer-seltene-er-
krankungen-aachen-zsea/das-zentrum/vertretene-seltene-erkrankungen-und-ansprechpartner-
innen.html). Falls dies Probleme bereitet, konnen auch die Kollegen der Geschéftsstelle direkt
angefragt werden (Anruf, E-Mail (Achtung Datenschutz!), Brief: s. Kontaktangaben am Ende des
Merkblattes bzw. die Datenschutzerklarung auf der Homepage (Diese kann Ihnen auf Wunsch
auch per Post zugesandt werden.).
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B) Anfrage mit unbekannter Diagnose

Bei der Vorbereitung kommt dem Gesprach mit der Haus- oder Facharztin oder dem Haus- bzw.
Facharzt eine besondere Bedeutung zu. Dabei sollten folgende Fragen geklart werden:

1. Wurden alle Mdglichkeiten der Diagnose erschopft?

2. Habe ich alle anderen Wege gepruft?

3. Auch mein Haus- und/oder Facharzt halt dies fur sinnvoll, steht als Ansprechpartner/in fur
das ZSEA zur Verfugung und erklart dies schriftlich (s. dazu den in der Anlage befindlichen
Vordruck)?

4. Ist das ZSEA das néachstgelegene Zentrum fur Seltene Erkrankungen?

Erst wenn alle Fragen mit ,ja“ beantwortet werden kdnnen, dann sollte der Fragebogen zur Krank-
heitsgeschichte fir ZSEA Patienten (aus dem ZSEA-Internet herunterzuladen (s. Link) oder Kon-
takt mit dem Lotsen aufnehmen, um ihn sich per Post oder E-Mail zuschicken zu lassen) ausge-
fullt werden.

Der Fragebogen umfasst folgenden Themengebiete:
Patientendaten

Kontaktierungsgrund

Aktuelle Beschwerden

Krankheitsverlauf

Diagnosestellung

Diagnoseweg

Medikation

No akowhPE

Sie sollten den Fragebogen so gut es geht leserlich, sorgfaltig und vollstandig ausfullen. Sollte es
Punkte geben, die Ihnen wichtig sind, aber nicht aufgenommen wurden, kénnen Sie diese gern
separat vermerken.

Darlber hinaus sollten Sie alle (relevanten) Befunde (Arztbriefe, Laboranalysen, genetische Be-
funde, etc.) zusammenstellen und — ganz wichtig — kopieren. Dies sollte am besten nur einseitig
getan werden und Heft- oder Buroklammern sollten moglichst nicht verwandt werden. Sie kénnen
die Unterlagen aber gern lochen und heften — bitte aber keine teuren Ordner oder Hefter verwen-
den, da diese nicht zuriickgeschickt werden! Die Reihenfolge der Befunde, ob z.B. chronologisch
oder nach Fachrichtungen, bleibt Ihnen Uberlassen.

Zusatzlich sollten Sie Uberlegen, ob es Rontgen-, MRT-, CT- oder andere Bilder auf CD oder
einem anderen Speichermedium gibt. Diese kénnen Sie gern einreichen, auch im Original. Sie
werden in das Krankenhausinformationssystem gespeichert und Ihnen im Nachgang zuriickge-
schickt, wenn Sie dies angegeben haben. Auch eigene Fotos oder Filme von Krankheitssympto-
men sind interessant, allerdings bitte ich Sie, sich bei der Einreichung auf die wirklich notwen-
digsten zu beschrénken. Mengen von mehr als 10 Bildern kénnen in der Regel nicht verarbeitet
werden. Eigene Bilder und Filme am besten als File auf CD kopieren und einreichen.

Zusatzlich sollten Sie auf maximal einer Seite beschreiben, wie sich die Beschwerden entwickelt
haben und wie das derzeitige Beschwerdebild aussieht.
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Dazu sollte auch ein/e Uniklinikums Aachen externe/r arztliche/r Ansprechpartner/in mit Angabe
der Kontaktdaten schriftlich erklaren, dass er lhre Anfrage unterstiitzt und fir Rickfragen zur
Verfligung steht. Er/Sie sollte wenn mdglich den entsprechenden Vordruck (Anmeldebogen) aus-
fullen.

Nach Zusammenstellung der Unterlagen alles am besten per Post (Datenschutz) an eine Lot-
sin schicken. Mit dem Zusenden des Materials erklaren Sie sich damit einverstanden, dass diese
von unseren Arzten eingesehen werden. Bei Kindern und Jugendlichen unter 18 Jahren sollten
beide Elternteile durch Unterschrift auf dem Fragebogen lhre Einwilligung fur die Weiterleitung
und Nutzung der Informationen dokumentieren.

Sollten sich Fragen ergeben, steht Ihnen je nach Thema entweder lhre Fach- oder Hausarztin
oder -arzt oder aber der Lotse gern zur Verfligung.

Wir behalten uns vor, unvollstandige, fehlerhafte oder unsortierte Antrage zurickzuweisen.

Ebenso bitten wir Sie, zu bertcksichtigen, dass wir keine Parallelbearbeitung durchfihren, d.h.
sollten Sie bereits am Uniklinikum oder an einem anderen ZSE in Behandlung sein, so sollte dies
zuerst abgeschlossen werden, bevor Sie an uns herantreten.

2. ZSEA - Was kann ich dort erwarten?

Generell gilt, sobald Ihr Fall im ZSEA angenommen wurde:

e |hr Fall wird ernst genommen!

o Es erfolgt eine genaue Prifung!

e Sie erhalten in jedem Falle eine Riickmeldung!

¢ Empfehlungen sind kostenfrei!

e Sie sollten jedoch Geduld mitbringen! (Im Falle eines Notfalls sollten sie nicht das ZSEA
kontaktieren, sondern Ihre/n Haus- oder Fachérztin / -arzt bzw. die nachstgelegene Not-
aufnahme.)

und fur A) Anfragende mit bekannter Diagnose

Sie erhalten eine Empfehlung fiir eine Experteneinrichtung, sei es das ZSEA, ein anderes ZSE
oder eine andere Einrichtung. Falls ein Behandlungs- und Forschungszentrum des ZSEA ein Ex-
pertenzentrum fir die Diagnose ist, erhalten Sie Medizinische Versorgung mit héchster Expertise
und besten diagnostischen Moéglichkeiten, denn die Uniklinik RWTH Aachen ist ein Krankenhaus
der universitdaren Maximalversorgung. Ggf. erfolgt — lhr Einverstandnis vorausgesetzt — die An-
bindung an die neueste Forschung, wenn dies zum Spektrum der Uniklinik RWTH gehdrt. Auch
sind weiterfihrende Informationen und Hilfe mdglich, so etwa die Vermittlung einer Beratung zur
Berufswahl.
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und fur B) Anfragende mit unbekannter Diagnose

Es wird nach diagnostischen Moéglichkeiten, die noch nicht geprift wurden, in enger Abstimmung
mit unseren Fachdarztinnen und -arzten gesucht. In der Regel erfolgt eine Empfehlung fir eine
Kontaktaufnahme zu einer Sprechstunde, Ambulanz und/oder Klinik, in der dies entweder erfol-
gen kann oder in der bereits neue Methoden eingesetzt werden. Auch hier erfolgt die Behandlung
auf hochstem Niveau. Sollten sich durch diese Methodik keine neuen Mdéglichkeiten ergeben, so
wird der Fall ggf. in einer interdisziplinaren Fallkonferenz behandelt, in der Arzt/inn/e/n unter-
schiedlicher Fachrichtungen den Fall gleichzeitig besprechen und ggf. neue Empfehlungen ent-
wickeln kdnnen. Wenn dann die Diagnose gestellt werden konnte und das ZSEA das nachstge-
legene Expertenzentrum ist kann die medizinische Behandlung wieder an der Uniklinik RWTH
Aachen erfolgen. Sollten wir auch nicht weiter wissen, geben wir Ihnen ggf. eine Empfehlung fir

eine andere Einrichtung oder zumindest ein abschlieendes Statement.

Kontakt zum ZSEA

Bitte berticksichtigen Sie, dass es feste Anrufzeiten gibt und Ihr Anruf aul3erhalb
normalerweise nur per Anrufbeantworter aufgenommen wird. In der Regel gelten folgende

Sprechzeiten: Dienstags und Mittwochs von 10:00 — 11:00 Uhr

Donnerstags von 13:00 — 15:00 Uhr

Zentrale Telefonnummer: 0241 888 07 152

Kyros Mani

medizinischer Leiter des ZSEA, Patientenlotse und Facharzt fur Kinder- und Jugendmedizin

Ira Verhoeven
nichtarztliche Patientenlotsin
zsea@ukaachen.de

Dr. rer. nat. Christopher Schippers
Koordinierender Geschaftsfihrer
cschippers@ukaachen.de

www.ZSEA.ukaachen.de

Postadresse:

Zentrum fur Seltene Erkrankungen Aachen (ZSEA)
Uniklinik RWTH Aachen

Anstalt des 6ffentlichen Rechts (A6R)
PauwelsstralRe 30

52074 Aachen
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