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Zusammenfassung:

Die vorliegende Querschnitts-Beobachtungsstudie untersucht die Identifizierung und Analyse des
krankheitsbedingten medizinischen und nicht-medizinischen Ressourcenverbrauchs unter Be-
riicksichtigung der direkten und indirekten medizinischen Kosten bei Patienten mit CMT, die sich
im CMT-Patientenregister selbst registriert haben. 397 Teilnehmer mit verschiedenen, genetisch
bestatigten CMT-Subtypen konnten eingeschlossen werden. Bewertet wurden die tatsachlichen
direkten und indirekten Kosten der CMT-Neuropathie auf nationaler Ebene.

Die jahrlichen Gesamtkosten (COl) beliefen sich auf 17.427 € (95 % CI: 15.169-20.047) pro Pa-
tient und Jahr, 67,3 % davon betreffen direkte Kosten. Héchster einzelner Kostenfaktor waren die
Kosten fir informelle Pflege. Fir Deutschland konnten die Gesamtkosten fliir CMT auf 572,8
(498,6-658,9) Millionen Euro hochgerechnet werden. Die multivariate Regressionsanalyse zeigte
den Zusammenhang der Zunahme der Gesamtkosten mit dem Schwergrad der Erkrankung
(CMTNS2). Alter, CMT-Subtyp, Komorbiditaten, BMI und Beschéaftigungsstatus waren ebenfalls
wesentliche Pradiktoren fiir eine Veranderung der Kosten (p<0,05). Weiterhin wurden bedeut-
same Unterschiede in den Gesamtkosten in Abhangigkeit von Familienstand, subjektiv bewerte-
ten Beeintrachtigungen, der Abhangigkeit von anderen Personen, der Pflegestufe, dem Bildungs-
stand und der Krankheitsdauer gefunden.

Es zeigten sich zum Teil erhebliche wirtschaftliche Auswirkungen: Im Vergleich zur Normalbevol-
kerung bestand haufigerer Kontakt mit allen Bereichen des Gesundheitssystems. Dies betrifft
sowohl die Konsultation von Hausarzten und Spezialambulanzen wie auch stationare Aufent-
halte, die Einnahme von Medikamenten und die Inanspruchnahme von Heil- und Hilfsmitteln.

Es bestétigte sich, dass CMT sehr heterogen ist, Symptome bereits im Kindesalter oder auch erst
nach dem 20. Lebensjahr auftreten kénnen und der Verlauf innerhalb einer Familie sehr unter-
schiedlich sein kann.

Die Schatzung der Kosten von 17.427 € (95 % CI: 15.169-20.047) pro Patient und Jahr zeigte
deutlich geringere Krankheitskosten im Vergleich zu anderen hereditdren neuromuskularen Er-
krankungen wie Muskeldystrophie Duchenne/DMD (€ 78.913) oder Spinaler Muskelatrophie/SMA
(€70.566) (1),(2). Aufgrund der héheren Pravalenzschatzungen liegen die fiir Deutschland hoch-
gerechneten, jahrlichen Gesamtkosten fir CMT jedoch bei 572,8 (498,6-658,9) Mio. €, was auf-
grund der Haufigkeit der Erkrankung 3,8- bzw. 5,4-mal hdher ist als fir DMD bzw. SMA.

Die Ergebnisse zeigen zentrale Patientenbedurfnisse und potenzielle Licken in der Gesundheits-
versorgung. Die geringere Inanspruchnahme von psychologischer Unterstiitzung in dieser Studie
weist mdglicherweise auf einen ungedeckten Bedarf hin. Erklarungen, warum CMT-Patienten
vermeintlich hilfreiche Angebote wie Ergotherapie nicht nutzen, wurden kurzlich analysiert. Die
wichtigsten prominentesten Griinde fiir die Nichtnutzung waren mangelnde Beratung durch den
behandelnden Arzt und geringes Wissen uber die Krankheit auf Seiten der Therapeuten (3). Auf-
klarungs- und Sensibilisierungskampagnen kdnnten sinnvoll sein - sowohl fur medizinisches
Fachpersonal als auch fiir betroffene Patienten.

Zusammenfassend zeigen die Ergebnisse, dass CMT-Neuropathien mit einer erheblichen wirt-
schaftlichen Belastung fur die Patienten und die Gesellschaft verbunden sind. Die Bewertung der
Krankheitskosten zeigt die 6konomische Relevanz der Erkrankung und kann damit Entschei-
dungstrager bei der Allokation von knappen sozio-6konomischen Ressourcen unterstitzen (4,5).
Zusatzlich ermdglicht die Kostenschatzung spatere Kosten-Effektivitats-Studien fir zuklnftige,
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neue Therapiestrategien. In Anbetracht moglicher Therapieverfahren kénnen diese Ergebnisse
aulerst relevant sein.

In der Anwendungsbegleitung kdnnen Patientenregister valide Informationen Gber Zusammen-
hange im natirlichen Verlauf einer Krankheit liefern. Verifizierte und Uber einen langeren Zeit-
raum gesammelte Daten ermdglichen neben einer verlasslichen Probandenzahlplanung flr die
Durchfihrung von Studien auch die Bestimmung der aussagekraftigsten Kriterien fir den Erfolg
einer Intervention. Sie kdnnen Alleinstellungsmerkmale von Biomarkern fir eine Diagnose auf-
zeigen und dadurch ggf. auch auf mogliche neue Therapieansatze hinweisen.

Die Bewertung der Krankheitskosten zeigt die 6konomische Relevanz von seltenen Erkrankun-
gen wie CMT und kann damit die Zuteilung von knappen sozio-6konomischen Ressourcen fir
betroffene Patienten erleichtern.

Abstract:

This cross-sectional observational study investigates the identification and analysis of disease-
related medical and non-medical resource use, considering direct and indirect medical costs, in
patients with CMT who have self-registered in the CMT patient registry. 397 participants with
different, genetically confirmed CMT subtypes were included. The actual direct and indirect costs
of CMT neuropathy at national level were assessed.

The total annual costs (COIl) amounted to € 17,427 (95 % CI: 15,169-20,047) per patient per year,
with 67.3 % of the costs being direct costs. The highest single cost factor was the cost of informal
care. For Germany, the total costs for CMT could be extrapolated to 572.8 (498.6-658.9) million
euros. The multivariate regression analysis showed the correlation of the increase in total costs
with the severity of the disease (CMTNS2). Age, CMT subtype, comorbidities, BMI and employ-
ment status were also significant predictors of a change in costs (p<0.05). In addition, significant
differences in total costs were found depending on marital status, subjectively assessed impair-
ments, dependence on other people, care level, education level and duration of illness.

In some cases, there were considerable economic effects: Compared to the normal population,
there was more frequent contact with all areas of the healthcare system. This applies to consul-
tations with general practitioners and specialized outpatient clinics as well as inpatient stays, the
use of medication and the use of remedies and aids.

It was confirmed that CMT is very heterogeneous, that symptoms can appear as early as child-
hood or as late as after the age of 20 and that the course of the disease can vary greatly within a
family.

The cost estimate of €17,427 (95% CI: €15,169-20,047) per patient per year shows that the med-
ical costs are significantly lower compared to other hereditary neuro-muscular diseases such as
Duchenne muscular dystrophy/DMD (€78,913) or spinal muscular atrophy/SMA (€70,566) (1,2).
However, due to the higher prevalence estimates, the total annual costs for CMT extrapolated for
Germany amount to €572.8 (498.6-658.9) million, which is 3.8 and 5.4 times higher than for DMD
and SMA, respectively, due to the frequency of the disease.

The results show the most important needs of patients and possible gaps in healthcare provision.
The lower utilization of psychological support in this study may indicate an unmet need. Explana-
tions for why CMT patients do not use supposedly helpful services such as occupational therapy
have recently been analysed. The main reasons for non-utilizations were lack of advice from the
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treating physician and lack of knowledge about the disease on the part of the therapists (3). Ed-
ucation and awareness-raising campaigns could be useful - both for healthcare professionals and
affected patients.

In summary, the results show that CMT neuropathies are associated with a considerable eco-
nomic burden for patients and society. The assessment of disease costs shows the economic
relevance of the disease and can thus support decision-makers in the allocation of scarce socio-
economic resources (4,5). In addition, cost estimation enables subsequent cost-effectiveness
studies for future new therapeutic strategies. Regarding possible therapeutic procedures, these
results can be of great importance.

In observational studies, patient registries can provide valid information about correlations in the
natural course of a disease. Verified data collected over a longer period enables reliable planning
of the number of test subjects for conducting studies and the determination of the most meaningful
criteria for the success of an intervention. They can reveal the unique features of biomarkers for
a diagnosis and thus possibly also provide indications of possible new therapeutic approaches.

The evaluation of disease costs shows the economic relevance of rare diseases such as CMT
and can thus facilitate the allocation of scarce socio-economic resources for affected patients.
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1. Zielsetzung

Es sollen die gesamtwirtschaftlichen Auswirkungen von CMT erfasst werden, durch Identifizie-
rung, Messung und Bewertung der finanziellen Belastung verschiedener gesellschaftlicher Sek-
toren wie des Staates, der Krankenversicherungen und des Einzelnen. Die Studie befasst sich
dabei nicht mit dem Nutzen, der Wirksamkeit oder Effizienz von MalRnahmen (6).

Hereditare Neuropathien gehéren zu den haufigsten vererbbaren neuromuskularen Erkrankun-
gen, die durch eine Beeintrachtigung des peripheren Nervensystems (PNS) gekennzeichnet sind,
distal-symmetrisch beginnend und progressiv verlaufend. Die haufigste Untergruppe dieser Er-
krankungen sind die hereditaren sensomotorischen Neuropathien (HSMN), auch bekannt unter
dem Namen Charcot-Marie-Tooth Neuropathien (CMT) (7).

Gegenstand dieser Arbeit ist die retrospektive Bewertung der Kosten im Zusammenhang mit dem
krankheitsspezifischen Bedarf von Patienten mit der Diagnose CMT in Deutschland, die mithilfe
des CMT-Patientenregisters am Friedrich-Baur-Institut, Klinikum der LMU Minchen, erhoben
wurden. Aus der Differenzierung verschiedener Kostenkomponenten resultieren Informationen,
die fur die effizientere Nutzung von Ressourcen bertcksichtigt werden kénnen. Wichtige Informa-
tionen und Langsschnittdaten Uber die Kostenstruktur im Verlauf einer Erkrankung kénnen daraus
fur die Versorgungsforschung und die Gesundheitspolitik gewonnen werden (8). Aufgezeigt wer-
den sollen der Stand der aktuellen Versorgung, Optimierungsbedarf und Auswirkungen fiir den
Fall der Etablierung neuer Behandlungsmethoden.

Den CMT-Subtypen gemein ist ein langsames Fortschreiten von Muskelschwache und -atrophie
mit Sensibilitatsstérungen. Muskelatrophien und Paresen kénnen unterschiedlich stark ausge-
pragt sein, wobei die Bandbreite von einem abnormalen Gangbild (Steppergang) bis hin zur Roll-
stuhlabhangigkeit reicht. Im Laufe der Erkrankung kann es zu Deformierungen der Hande und
FiRe (Krallenhand, Pes cavus, Hammerzehen) sowie zu einem sukzessiven Sensibilitatsverlust
in den Extremitaten, der auch zu neuropathischen Schmerzen fiihren kann, kommen. CMT um-
fasset ein breites Spektrum an klinischen Symptomen, mit breiter Heterogenitat der klinischen
Auspragung. Typischerweise umfasst der Phanotyp eine distale motorische Schwache und Atro-
phie zusammen mit Sensibilitatsverlust, beginnend an den FiiRen und Beinen; spater sind auch
die Hande betroffen (9). FulRdeformitaten, vor allem Pes cavus und Krallenzehen, sind haufig.
Definitionsgemal sind CMT nicht-syndromale Erkrankungen, die hauptsachlich das periphere
Nervensystem betreffen. Viele Subtypen kénnen jedoch andere neurologische und nicht-neuro-
logische Merkmale aufweisen, am haufigsten in Kombination mit Erkrankungen des ersten und
zweiten Motoneurons und spinozerebellarer Ataxie (10).

Die haufigsten Mutationen liegen in den Genen fir PMP22, MPZ, GJB1 und MFN2, es werden
jedoch standig neue, ursachliche Gene entdeckt (11-15),(16). Zu den Aufgaben der Proteine, fir
die diese Gene kodieren, gehdren: Myelinbildung, Funktionen innerhalb der Mitochondrien, die
Fusion von Membranen oder die Funktion als Transkriptionsfaktoren oder auch als Komponenten
des Zytoskeletts. Erste Symptome kdnnen in der Kindheit oder im spateren Leben, langsam fort-
schreitend, auftreten (15,17,18). Viele Patienten sind erst im hoheren Lebensalter auf einen Roll-
stuhl angewiesen. Auftretende neuropathische Schmerzen kénnen symptomatisch mit den Erst-
linienmedikamenten Gabapentin und Pregabalin behandelt werden (19). Eine kausale Mdglich-
keit der Behandlung steht bislang nicht zur Verfliigung.
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Als haufigste vererbte neurologische Erkrankung wird flr die hereditaren Neuropathien von einer
Pravalenz von 1:2.500 ausgegangen (20,21). Aufgrund der eingeschrankten Mobilitat und Hand-
funktion bei fortschreitender Erkrankung bendtigen die Patienten oft medizinische Hilfsmittel wie
Orthesen, Gehhilfen oder Rollstiihle und regelmafige physikalische und ggf. ergotherapeutische
Therapie zum Erhalt der Alltagsfunktionalitat und zur Vermeidung von sekundaren Schaden
(9,12,15,22). Kosten, die durch den Verbrauch medizinischer und nicht-medizinischer Ressour-
cen aufgrund von CMT entstehen, kdnnen vor diesem Hintergrund ein betrachtliches Ausmaf}
erreichen.
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2. Das CMT-Patientenregister

Im Rahmen von TREAT-NMD (Translational research in Europe for the assessment and treat-
ment of neuromuscular disorders), einem neuromuskuldren Netzwerk, das im Januar 2007 im
Rahmen eines EU-Projekts gegriindet wurde, konnte am Friedrich-Baur-Institut des Klinikums der
LMU in Minchen ein Patientenregister fur Dystrophinopathien und 5g-assoziierte Spinale Mus-
kelatrophie etabliert werden. Die Rekrutierung der Patienten fiir die Teilnahme an Patientenre-
gistern erfolgte in enger Zusammenarbeit mit den Neuromuskularen Zentren in Deutschland so-
wie dem Selbsthilfeverein Deutsche Gesellschaft fir Muskelkranke e. V. (www.dgm.org). Durch
diesen Selbsthilfeverein wurden an 27 Kliniken Neuromuskulare Zentren (NMZ) initiiert. Diese
bilden ein flachendeckendes Netz in Deutschland, mit dem Ziel, eine qualifizierte Diagnostik und
Therapie in Wohnortnédhe gewahrleisten zu kdnnen. An diesen Neuromuskularen Zentren arbei-
ten spezialisierte Arzte in interdisziplindrer Zusammenarbeit mit den Fachgebieten der Kardiolo-
gie, Pulmologie, Orthopadie, Rheumatologie, Physiotherapie und Sozialberatung. Zusatzlich wer-
den humangenetische Zentren in Deutschland Uber die Existenz von Registern in Form von Fly-
ern informiert und gebeten, diese Information bei der Ubersendung eines positiven humangene-
tischen Befundes bei neuromuskularen Patienten zum beauftragenden Arzt weiterzugeben.

Mit den Erfahrungen aus dem Aufbau dieses Patientenregisters ging im Juli 2013 das deutsche
CMT-Patientenregister an den Start. Im CMT-Patientenregister werden Patientenangaben durch
klinisch verifizierte Daten erganzt.

Zum Kerndatensatz des CMT-Patientenregister-Fragebogens gehoren die Angaben des Patien-
ten zu Familienanamnese, ethnischer Zugehdrigkeit, friihkindlicher Entwicklung (motorische Mei-
lensteine), Diagnose, klinischen Symptomen (Gangstérung, Paresen, Geschicklichkeit, Sensibi-
litdtsverlust, Schmerzen, FulRdeformitaten, Seh- und Hérbehinderung), Angaben zu Hilfsmitteln,
Operationen (Hande, FiRe, Skoliose, Amputation, N. suralis Biopsie). Der Patient gibt die Daten
zunachst selbst ein. Der Registerarzt vervollstandigt die Daten zu Diagnose einschlie3lich Subtyp
und Vererbung mit Hilfe einer Kopie des humangenetischen Befundes. Weitere klinische Be-
funde, die bei Vorliegen eines Facharztberichtes gesammelt und eingegeben werden kdnnen,
sind: MRC-Kraftgrade, Nervenleitgeschwindigkeit, Scores: CMTNS-2, CMTES-2, CMTPeds so-
wie ggf. der Befund der N. suralis-Biopsie.

Teilnehmer des Registers bekommen in Newslettern Informationen Forschungsergebnissen und
neuen Therapien und werden einmal im Jahr gebeten, ihre Angaben im Register zu Uberpriifen
und zu aktualisieren. Die Daten werden auf einem sicheren lokalen Server gespeichert. Identifi-
zierende Daten werden unter keinen Umstanden an Dritte weitergegeben. Bei Anfragen fur klini-
sche Studien werden registrierte Patienten umfassend informiert und kénnen sich bei Interesse
an zustandige Ansprechpartner wenden. Die haufigste, humangenetisch bestatigte Diagnose im
Register ist CMT1A.
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3. Stand der Wissenschaft — hereditare Neuropathien

1886 beschrieben der Neurologe Jean Marie Charcot (1825-1893) und sein Assistent Pierre Ma-
rie (1853-1940) in Frankreich Falle einer, wie sie es nannten, progressiven Muskelatrophie (23).
Kurz danach veroffentlichte Howard Henry Tooth (1856—1925) in England seine Abschlussarbeit
Uber die fibulare Form einer progressiven Muskelatrophie (24). Alle drei legten den Grundstein
der Erforschung der Erkrankung, die heute ihren Namen tragt.

Bald nach der Erstbeschreibung zeigte sich, dass es sich um eine klinisch und genetisch hetero-
gene Erkrankung handelt. Die Beschreibung einer vererbten Neuropathie, die bevorzugt Manner
betrifft, wurde bereits drei Jahre nach den ersten Beschreibungen durch Charcot, Marie und Tooth
veroffentlicht (25).

Dyck und Lambert berichteten 1968 erstmals von zwei Formen (Typ 1 und 2) auf der Grundlage
der Nervenleitgeschwindigkeit (26,27).

Im Laufe der Jahre wurden (weitere) Akronyme verwendet, um die gleiche Krankheit zu bezeich-
nen. CMT ist vererbbar (hereditar - H) und kann eine motorische (M) und/oder sensorische (S)
Neuropathie (N) sein. HMSN ist also das Akronym flr Hereditédre Motorische und Sensorische
Neuropathie. Reilly kam zu dem Schluss, dass die beiden Akronyme insofern austauschbar sind,
als HMSN1 = CMT1 und HMSN2 = CMT2 ist (28). Darliber hinaus sind CMT und HMSN jedoch
nicht gegeneinander austauschbar. CMT3 wird teilweise fiir die Bezeichnung des Déjerine-Sot-
tas-Neuropathie (DSS) verwendet. HMSN4 und CMT4 bezeichnen unterschiedliche Formen der
Neuropathie. Diagnosen unter der Bezeichnung HMSN5 und HMSNG6 gibt es, mit dem Namen
CMT5 und CMT6 hingegen nicht (29).

3.1 Charcot-Marie-Tooth (CMT)-Neuropathie - Klassifikation

Die traditionelle Klassifizierung von CMT erfolgte anhand der Neuropathie-Einteilung aufgrund
veranderter Nervenleitgeschwindigkeit (NLG) demyelinisierend (CMT1, CMT4) oder axonal
(CMT2), dem Alter des Auftretens erster Symptome und nach der Art der Vererbung anhand der
Familienanamnese. Heute werden der Klassifikation entsprechend demyelinisierende, axonale
und intermediare Formen mit sowohl auto- als auch X-chromosomal dominanten und rezessiven
Vererbungsgangen (CMT1, CMT2, CMT4, CMTX, DI-CMT [dominante intermediare Form] und
RI-CMT [rezessive intermediare Form]) unterschieden (30,31). Daruber hinaus gibt es u. a. die
distale hereditédre motorische Neuropathie (dHMN), die distale spinale Muskelatrophie (dSMA),
die Neuropathie mit Riesenaxonen (Giant Axon Neuropathie - GAN), die HMSN, die hereditare
sensorische und autonome Neuropathie (HSAN), die hereditare sensorische Neuropathie (HSN),
und eine Kategorie von Subtypen, die als [Gen-Name]-assoziierte-CMT bezeichnet werden, wie
z. B. SORD (Sorbitol-Dehydrogenase) -assoziierte-CMT (32).

3.1.1 Klassifikation anhand der Nervenleitgeschwindigkeit (NLG)
Die Art der Neuropathie kann auf der Grundlage der NLG (normal >40-45 m/s) wie folgt eingeteilt
werden:

e demyelinisierend (CMT1); NLG von <35 m/s,

e axonal (nicht demyelinisierend) (CMTZ2); NLG von >45 m/s und

e intermediar bei einer NLG von 35-45 m/s.

Die NLGs kdnnen innerhalb einer Familie variabel sein (33).
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3.1.2 Klassifikation anhand der molekulargenetischen Veranderungen und
des Erbgangs

Ursachliche Gene in myelinisierenden Schwann-Zellen fiihren bei CMT1 und CMT4 zu Dys- oder
Demyelinisierung. Bei CMT2, HSAN und HMN betreffen die ursachlichen Gene Neuronen des
peripheren Nervensystems (PNS) und verursachen axonale Degeneration (Abb.1) (34).

Mit der EinfGhrung des Next Generation Sequencing (NGS) erhdhte sich die Anzahl der verursa-
chenden Gene fir CMT-Neuropathien auf mehr als 90 (http://neuromus-
cular.wustl.edu/time/hmsn.html, abgerufen am 15.10.2022, 12:02). Bemerkenswert ist, dass flinf
Genmutationen mehr als die Halfte der CMT-Erkrankungen verursachen: PMP22-Duplikation
(39,5 %), PMP22-Punktmutation (1,4 %), GJB1- (10,8 %), MFN2- (2,8 %) und MPZ- (3,1 %) Mu-
tationen (13,35), (36).

Bei den demyelinisierenden, autosomal-dominanten CMT1 sind es am haufigsten Mutationen in
den Genen: GJB1, PMP22, MPZ, EGR2, LITAF oder NEFL (36).

Die axonalen, autosomal-dominanten CMT2, die autosomal-rezessiven axonalen und/oder
demyelinisierenden Formen (CMT4) werden durch vielfaltigere Gene verursacht (36,37).

Die haufigste Ursache von CMT2 (circa 20 %) sind Veranderungen im mitochondrialen Memb-
ranprotein Mitofusin 2 (MFN2), das an der Fusion der duferen mitochondrialen Membran beteiligt
ist, wahrend die haufigsten CMT4-Gene das ,Ganglioside induced differentiation associated pro-
tein 1“ (GDAP1) und das ,SH3 domain and tetratricopeptide repeats-containing protein 2¢
(SH3TC2) sind (38), (39), (37,40).

Die hereditdre Neuropathie mit Neigung zu Drucklahmungen (HNPP) ist mit einer Deletion auf
Chromosom 17p12 in der Region des PMP22-Gens verbunden (41). Es wurden auch Punktmu-
tationen beschrieben. Eine zusammenhangende Gendeletion auf Chromosom 17p11.2, die
PMP22 einschliel3t (dieselbe Region, die bei CMT1A dupliziert ist), liegt bei etwa 80 % der Be-
troffenen vor, wahrend PMP22-Nonsense- oder Frame-Shift-Mutationen seltene Ursachen fir
HNPP sind (42).

Mutationen in verschiedenen Genen kénnen ahnliche Phanotypen verursachen; ebenso kénnen
verschiedene Mutationen in ein- und demselben Gen komplett unterschiedliche Phanotypen her-
vorrufen (34). Mutationen in ein- und demselben Gen kénnen als HMN oder CMT klassifiziert
werden; so entsteht dHMN2 beispielsweise durch Mutationen in den Genen HSP22 oder HSP27,
die auch CMT2F und CMT2L verursachen kdnnen.


http://neuromuscular.wustl.edu/time/hmsn.html
http://neuromuscular.wustl.edu/time/hmsn.html
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Abbildung 1: Vermutete Pathomechanismen genetischer Veranderungen bei hereditaren Neuropathien. Blaue Komparti-
mente: Proteine, die axonale CMT oder dHMN verursachen; Kompartimente in : Proteine, die demyelinisierende
CMT verursachen; modifiziert nach (43), Seiten 59-61.

Tabelle 1 enthalt Informationen Uber einige der bekannten CMT-assoziierten Gene, einschliellich
der Art der Vererbung und des Neuropathie-Typs (axonal, demyelinisierend oder intermediar):

Art der
Vererbungs- Neyropathie Sonstige phénotypische Weitere Be-
1
Gene Modus Merkmale / Kommentare zeichnungen?
Ax De In
Haufig beteiligte Gene?
AR ° Stimmbandparese* CMT2K
CMT4A
CMT2H
GDAP1 AR ° ° )
CMT2K
CMTRIA

AD, AR )
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Familienanamnese kann den Anschein
erwecken, dass es sich um AD handelt,
da Frauen als Konduktorinnen genauso

GJB1 XL ° ° ° L ) . CMTX1
schwer betroffen sein kbnnen wie Man-

ner; das ZNS-Myelin kann mit betroffen

sein.
HINT1 AR . Neuromyotonie
MFN2 AD, AR ° Atrophie Nervus opticus CMT2A/2A2
CMT1B
MPZ AD ° . ° CMT2I/J
DI-CMTD
CMT1A
PMP22 AD °
CMT1E
SH3TC2 AR ) CMT4C
SORD AR . ° distale Muskelatrophie und Schwéche
Weitere Gene
AARS1 AD ) CMT2N
ABHD12 AR ° Taubheit, Katarakt, Retinitis pigmentosa PHARC
AIFM1 XL ° Taubheit, geistige Behinderung CMTX4
ARH-
cerro P *
ATP1A1  AD °
ATP7A® XL ° distale untere Extremitat betroffen
BAG3 AD . L\r/l]iyeofibrillére Myopathie, Kardiomyopa-
distale untere Extremitat betroffen
BSCL2 AD ® die Beteiligung des 1. Motoneuron kann dHMNSA
zu spastischer Paraplegie flhren
CADM3 AD . Atrophie_ von Unterarm und Ha_n.(.j ge-
nauso wie an der unteren Extremitat
CNTNAP1 AR . ° Arthrogryposis, Leukodystrophie
COA7 AR °
DCTN1 AD distale untere Extremitat betroffen dHMN7B
DCTN2 AD ° Stimmbandparese*
DGAT2 AD °
DHTKD1 AD . CMT2Q

DNAJB2 AR ° distale motorische Neuropathie DSMA5
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AD
AR
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NEFH AD °
NEFL AD, AR . . CMT1F/2E
PDK3 XL ) CMTX6
PLEKHG5 AR o distal betont DSMA4
PMP2 AD ) CMT1G
PNKP AR ) CMT2B2
PRPS1 XL Retinopathie, Taubheit CMTX5
PRX AR ) CMT4F
PTRH2 AR Horverlust
RABT7A AD ° ausgepragtes sensorisches Defizit CMT2B
SBF1 AR . CMT4B3
SBF2 AR . CMT4B2
SCO2 AR ° motorische Neuropathie
SETX AD betrifft die distale untere Extremitat FALS
SIGMAR1 AR ° motorische Neuropathie
SGPL1 AR ° Rezidivierende Mononeuropathie

CMT2X
SPG11 AR ° Spastik, kognitiver Abbau

ALS5

Kann mit dem juvenilen ALS-Syndrom in
SPTLC1 AD ° . HSAN1A
Verbindung gebracht werden®

TRIMZ2 AR ° Stimmbandparese* CMT2R
TRPV4 AD ° Stimmbandparese*, skelettale Dysplasie CMT2C
VCP AD ° Einschlusskorper-Myopathie, Demenz CMT2Y

Motorische Neuropathie, Pes cavus und

VWA1 AR ° . i
proximale Muskelschwéache
WARS AD . motorische Neuropathie dHMN9
YARS1 AD ° DI-CMTC
Unbe- rascher Verlauf, ausgepragte Schwache
XL ) . CMTX3
kannt” der Hande

AD = autosomal dominant; ALS = amyotrophe Lateralsklerose; AR = autosomal rezessiv; Ax = axonal; De = demyelini-
sierend; dHMN = distale hereditare motorische Neuropathie; DI-CMT = dominante intermedidre CMT; DSMA = distale
spinale Muskelatrophie; HSAN = hereditare sensorische und autonome Neuropathie; In = intermediar; UMN = oberes
Motoneuron; XL = X-chromosomal

' Die Gene sind in alphabetischer Reihenfolge aufgefiihrt.

2 In anderen Klassifikationssystemen verwendete Bezeichnungen

% Basierend auf Cornett et al. [2016] (44) und Cornett et al. [2017] (45).

4 Kann die erste Manifestation von CMT sein. Zeigt sich typischerweise als heisere Stimme und Stridor in Verbindung mit

dem Einsatz akzessorischer inspiratorischer Muskeln [Zambon et al 2017] (46).

5 ATP7A-CMT weist keine der klinischen oder biochemischen Anomalien auf, die fiir die allelischen Erkrankungen Morbus
Menkes und Okzipitalhorn-Syndrom charakteristisch sind (47).

6 Johnson et al [2021] (48)

" Eine 78-kb-interchromosomale Insertion in den CMTX3-Lokus bei Xq26.3-q27.3, die einen maRgeschneiderten Assay

erfordert (49,50).
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Tabelle 1: CMT: Gene, Art der Vererbung und Phanotyp der Neuropathien
Quelle: modifiziert nach Bird (51)

3.1.3 Numerisch-alphabetische Klassifikation

Da sich das Verstandnis zu den Grundlagen der CMT allmahlich entwickelte, wurden den CMT-
Subtypen Buchstaben in alphabetischer Reihenfolge zugewiesen, um das betroffene Gen zu re-
prasentieren (z. B. CMT1A) (51).

Mit der Anzahl der identifizierten, CMT-verursachenden Gene und deutlich werdender Uberlap-
pung von Neuropathie-Phanotypen und Vererbungsarten wurde das alphanumerische System
zunehmend als unzureichend empfunden.

Im Jahr 2018 schlugen Magy et al. eine genbasierte Klassifizierung der vererbten Neuropathien
vor, eine Umsetzung in die Praxis hat sich bislang jedoch noch nicht durchgesetzt (51), (52).

3.1.4 Differentialdiagnose

Der Verdachtsdiagnose auf eine hereditare periphere Neuropathie kann bei beidseitigen Ful3de-
formitaten, bei Vorliegen eines Pes cavus und/oder einer Gangstérung in der Familienanamnese
sowie bei Vorliegen neurologischer Defizite oder Anzeichen, wie z. B. einer distalen Muskelatro-
phie an den Extremitaten, gestellt werden. CMT-Neuropathien (einschlieSlich HMN und HSAN)
gelten als haufigste hereditére neurologische Diagnose (20,21).

3.2 Kilinik der CMT

Langenabhangige, progressive, sensible und/oder motorische Dysfunktionen, die zuerst in den
distalen unteren Extremitaten beginnen und spater auch die distalen oberen Extremitaten betref-
fen, sind die typische Manifestation von CMT (53). Muskelkrampfe, kalte FiilRe, Akrozyanose und
Haltetremor sind haufige zusatzliche Beschwerden (54). Neurotoxische Medikamente kénnen zu
einer dauerhaften Verschlimmerung der Schwache flihren und sollten daher nach Mdoglichkeit
vermieden werden.

Nagai et al. untersuchten die Prévalenz von CMT bei Patienten mit beidseitigem Pes cavovarus,
die sich zwischen dem 3. und 18. Lebensjahr vorstellten, und fanden heraus, dass bei 76 %
(116/148) spater CMT diagnostiziert wurde (55). Laura et al. berichteten Uber Fu-Deformitéten
bei 71 % einer grolRen Kohorte, die in das Inherited Neuropathies Consortium aufgenommen
wurde (56). Einige Patienten entwickelten zusatzliche Symptome wie Skoliose, Hiiftdysplasie und
Horverlust (57-59). In einer Studie von Werheid et al. liber assoziierte Merkmale bei CMT fanden
die Autoren bei 87 % (43/49) der CMT-Falle ein oder mehrere zusétzliche Symptome; Taubheit,
Skoliose und Tremor wurden alle in Verbindung mit Mutationen in einer gro3en Anzahl verschie-
dener CMT-assoziierter Gene berichtet (60).

3.21 CMT1

Die Pathogenese der CMT1 ist durch De- und Re-Myelinisierung der peripheren Nerven gekenn-
zeichnet, mit Entwicklung von sogenannten Zwiebelschalenformationen (,onion bulbs®) rings um
Nervenfasern, die in der Histologie sichtbar sind. Primar neurophysiologisch auffallig ist die deut-
liche Verlangsamung der motorischen und sensiblen Nervenleitgeschwindigkeit. Die klinischen
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Befunde der distalen Muskelschwéache und -atrophie sowie der sensiblen Defizite sind langsam
fortschreitend und haufig mit Pes cavus und einer beidseitigen Fulheberparese verbunden.

3.21.1 CMT1A

CMT1A, die haufigste Form der demyelinisierenden und der CMT-Neuropathien insgesamt, wird
durch eine Duplikation im Chromosom 17p11.2 verursacht autosomal dominant vererbt - oder
entsteht durch Neumutationen (61). Es resultiert eine Uberexpression des PMP22-Gens, da auf-
grund der Duplikation meist eines der beiden Allele in drei Kopien vorliegt. Seltener liegt eine
Punktmutation im PMP22-Gen zugrunde (62,63). Schatzungsweise 2-5 % der Myelinproteine im
peripheren Nervensystem entsprechen diesem Protein (64). Es wird hauptsachlich von Schwann-
Zellen produziert und im kompakten Teil des Myelins im PNS exprimiert.

Die Stérung der Funktion zeigt sich an den langsten Nerven zuerst - distal an der unteren Extre-
mitat, haufig mit Beginn in den ersten beiden Lebensjahrzehnten. Die Patienten zeigen phanoty-
pisch eine distale Muskelschwéache und -atrophie, Sensibilitatsverlust, Hyporeflexie (an den, die
Neuropathie betreffenden, distalen Bereichen), zum Teil ist ein leichter Haltetremor zu beobach-
ten sowie ein Pes cavus (65). Die Stérung des N. fibularis profundus verursacht eine in der Regel
symmetrische Schwache der fuk- und zehenhebenden Muskulatur. Uber den Nervus fibularis
superficialis kommt es durch die Schwache der Mm. peronei longus et brevis zu einer supinato-
rischen Fehlstellung im unteren Sprunggelenk, das Fulgewdlbe gewinnt an Hohe (Pes cavus)
und die Ferse geht in Varus-Stellung. Das Ungleichgewicht, welches durch den Ausfall der intrin-
sischen FuBmuskulatur und der Fu3- und Zehen-hebenden Muskulatur entsteht, bedingt zudem
sehr haufig Hammerzehen. Sensibilitatsstorungen (epikritisch und protopathisch) treten socken-
bzw. handschuhférmig auf. Resultierend kommt es zu einer erheblichen Gangstérung.

Die Erkrankung beginnt in der Regel in den ersten beiden Lebensjahrzehnten. Beeintrachtigun-
gen und Behinderungen entwickeln sich langsam fortschreitend und sind mit zunehmendem axo-
nalen Verlust verbunden (66), (67—71). Die Lebenserwartung ist nicht verkurzt. Die Patienten be-
halten in der Regel die Gehfahigkeit, bendtigen jedoch haufig Fullheberorthesen. Wegweisend
fur die Diagnose ist die Nervenleitgeschwindigkeit von Nervus medianus oder ulnaris von unter
38 m/s (meist um 20 m/s) (72).

3.21.2 CMT1B

CMT1B, die etwa bei 10 % der CMT1-Falle vorliegt, wird durch Mutationen im Myelinprotein Zero
(MPZ) verursacht. Die meisten Patienten kdnnen in zwei verschiedene Phanotypen eingeteilt
werden: eine schwere, frih einsetzende Form mit einer NLG von weniger als 10 m/s oder eine
spat einsetzende, symptomatisch weniger schwerwiegende Neuropathie.

3.21.3 Weitere CMT1-Formen

Seltene Ursachen fir CMT1-Formen wie EGR2- und LITAF-Mutationen betreffen weniger als 1
% der Patienten (73,74).

3.2.2 Hereditare Neuropathie mit Neigung zu Drucklahmungen (HNPP)

Hereditare Neuropathie mit Neigung zu Drucklahmungen (HNPP), eine demyelinisierende Neu-
ropathie, manifestiert sich haufig bei der Einnahme ungewdhnlicher Extremitaten-Positionen. Ur-
sachlich ist die Deletion des PMP22-Gens auf einem der Allele des Chromosom 17. Die daraus
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resultierende, fokale Empfindlichkeit einzelner Nerven oder Plexus gegeniiber Kompression fiihrt
zu fokaler Schwache oder Sensibilitdtsverlust. Als asymmetrische Mononeuropathie tritt sie plotz-
lich und ohne Schmerzen auf, z. B. beim Aufwachen (75). Die Schwache kann Uber Tage oder
Monate anhalten und wird von Dysasthesien begleitet. Der Beginn der Erkrankung variiert von
der Geburt bis zum Erwachsenenalter. Zu den haufigen Erscheinungsformen gehéren das Kar-
paltunnelsyndrom oder die Affektion des N. fibularis profundus mit FulRheberparese. HNPP macht
etwa 6 % der CMT-Erkrankungen aus und betrifft etwa 1 von 10.000 Personen (72). Die Pra-
valenz wird jedoch mdglicherweise zu gering angesetzt, da leicht betroffene Patienten moglich-
erweise keinen Arzt aufsuchen. In der Nervenleitfahigkeitsuntersuchung zeigen sich fokale Ver-
langsamungen an haufigen Einklemmungsstellen bei der Nervenbiopsie werden Tomacula (fo-
kale, wurstférmige Verdickungen der Myelinscheide) festgestellt (76). Ein Pes cavus kann aus-
gepragt sein.

3.2.3 CMT2

Zwischen CMT1 und CMT2 bestehen deutliche klinische Unterschiede. Vererbungsmerkmale,
die anhand der Familiengeschichte ermittelt wurden, lieBen vermuten, dass zum einen geneti-
sche Ursachen zugrunde liegen, zum anderen verschiedene autosomale Loci an der Entstehung
der Stoérung beteiligt sein missen (77).

CMT2 wird in der Regel autosomal-dominant, in einigen Fallen aber auch autosomal-rezessiv
vererbt (78-80). 12 % bis 36 % aller CMT-Falle betreffen CMT2 (21). Im Gegensatz zu CMT1,
wo die Ursache in der Schadigung der Myelinscheide liegt, die die Axone isoliert, wird CMT2
durch direkte Schadigung der Axone der Nerven selbst verursacht ("axonale CMT*).

CMT2 ist ebenfalls gekennzeichnet durch distale Schwache, Atrophie, Sensibilitatsverlust, abge-
schwachte, distale Reflexe und variable Ful3-Deformitaten (81). Die Symptome treten typischer-
weise im Alter zwischen 5 und 25 Jahren auf (82,83). CMT2 ist in der Regel weniger schwerwie-
gend als CMT1 und zeigt mehr motorische als sensible Beeintrachtigung (83).

3.23.1 CMT2A

Mutationen im Mitofusin-2-Gen (MFNZ2) auf Chromosom 1p36 verursachen CMT2A, die haufigste
Form von CMT2, die etwa 20 % der CMT2-Falle ausmacht. CMT2A-Patienten entwickeln haufig
eine schwere, friih einsetzende axonale Neuropathie; in einer Studie wurde gezeigt, dass eine
MFN2-Mutation fir 91 % aller schwer beeintrachtigten Patienten mit CMT2 verantwortlich ist (84).
Bei MFN2-Mutationen wurden Neuropathie, Optikus-Atrophie und zusatzliche Pyramidenbahn-
oder andere ZNS-Anomalien beschrieben (85). Studien ergaben weiterhin, dass MFN2-Mutatio-
nen bei 3,4 bis 4 % aller genetisch bestatigten CMT-Patienten in norwegischen und nordameri-
kanischen Populationen vorliegen (86), (72).

3.2.3.2 \Weitere CMT2-Formen

CMT2B, klinisch Uberlappend mit der Diagnose HSAN1A, entsteht durch Mutationen im RAB7-
Gen und ist mit schweren sensiblen Stérungen, oft Ulzerationen oder Verstimmelungen, und
Paresen verbunden (87).

Mutationen im Gen fiir einen Kationenkanal, dem Transient-Receptor-Potential-Vanilloid 4
(TRPV4), wurden als Ursache von CMT2C identifiziert (88). Zimon et al. untersuchten funf Pati-
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enten mit TRPV4-Mutationen und ausgepragter phanotypischer Variabilitat (89). CMT2C-Patien-
ten kdnnen von skapuloperonealer muskularer Dystrophie, aber auch von sensomotorischer Neu-
ropathie betroffen sein.

Patienten mit CMT2D, verursacht durch Mutationen im Glycin-Aminoacyl-tRNA-Synthetase
(GARS)-Gen, leiden an Muskelschwache mit minimalem oder ohne sensiblen Verlust (90).

CMT2E (NEFL-Mutationen), CMT2F (HSP27-Mutationen), CMT2G, CMT2L (HSP22-Mutationen)
und CMT2I-Patienten kénnen auch den "klassischen CMT-Phanotyp" aufweisen.

Spat auftretende Manifestationen mit MPZ-Mutationen (CMT1B) werden manchmal als CMT2J
klassifiziert, weil ihre Nervenleitgeschwindigkeit mehr als 38 m/s betragen kann. Myelinprotein
Zero (MPZ) wird jedoch in myelinisierenden Schwann-Zellen exprimiert, nicht in Neuronen (85).

Andere rein motorische Formen werden manchmal auch als distale hereditare motorische Neu-
ropathien (dHMN) klassifiziert. Manchmal kénnen Mutationen in ein und demselben Gen als
dHMN oder CMT Klassifiziert werden. So entsteht dHMN2 beispielsweise durch Mutationen in
den Genen HSP27 (HSPB1)) oder HSP22 (HSPBS8, die auch CMT2F und CMT2L verursachen
kdénnen (Tab. 1).

3.2.4 Déjerine-Sottas-Neuropathie (DSS — Déjerine-Sottas-Syndrom,
CMT3)

Das Déjerine-Sottas-Syndrom (DSS) bezeichnete urspriinglich eine schwere demyelinisierende
Neuropathie im Sauglings- und Kindesalter, die mit sehr langsamen NLGs (<10 m/s), erhéhtem
Liquorprotein, ausgepragter klinischer Schwache und hypertrophen Nerven mit Zwiebelschalen-
bildung einhergeht. Obwohl der Begriff "DSS" manchmal noch zur Bezeichnung eines klinischen
Phanotyps verwendet wird, impliziert er kein Vererbungsmuster oder einen spezifischen geneti-
schen Defekt (91). Obwohl man urspriinglich davon ausging, dass DSS rezessiv vererbt wird,
sind die meisten Falle auf de novo heterozygote Mutationen in den Genen fiir peripheres Myelin-
protein-22 (PMP22), Myelinprotein Zero (MPZ) oder Early Growth Response 2 (EGR2) zurlckzu-
fihren (92), (93). Rezessive Falle von DSS wurden mit Periaxin (PRX) und Early Growth
Response 2 (EGR2) in Verbindung gebracht. Sobald eine zugrundeliegende genetische Ursache
identifiziert ist, soll die DSS-Diagnose auf den CMT-Subtyp umgestellt werden, der mit der iden-
tifizierten genetischen Ursache assoziiert ist (29).

3.2.5 CMT4

Die Bezeichnung CMT4 definiert eine Gruppe von autosomal-rezessiven demyelinisierenden
Neuropathien, deren klinisches Bild dem der klassischen CMT1 &hnelt, die jedoch klinisch schwe-
rer verlauft ist (94). Es handelt es sich um schwere, frih einsetzende Erkrankungen mit mafig
langsamer NLG (in der Regel um 20 m/s, mit einer Bandbreite von 3-37 m/s).

CMT4A wird durch Mutationen im Gen fir das Ganglien-induzierte Differenzierungsprotein-1
(GDAPT) verursacht. GDAP1-Mutationen kdnnen demyelinisierende, axonale oder intermediare
Formen von HMSN verursachen (95). Die Variabilitat in der Nervenleitgeschwindigkeit kann sogar
bei Verwandten innerhalb einer Familie mit identischen Mutationen beobachtet werden (96,97).
GDAP1 ist in den Zellkérpern der Motoneurone des Riickenmarks und der sensiblen Neuronen
der Spinalganglien lokalisiert. In einer Studie von Niemann et al. wurde gezeigt, dass GDAP1
eine Komponente der au’eren Mitochondrienmembran ist (98).
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CMT4C manifestiert sich in der Regel im ersten Lebensjahrzehnt und kann einen Phanotyp mit
Skoliose, Kyphoskoliose und FuRdeformitaten zeigen (99). Einige Patienten entwickeln die Er-
krankung langsam und koénnen bis ins funfte Lebensjahrzehnt hinein selbststandig gehen, wah-
rend andere im Erwachsenenalter auf den Rollstuhl angewiesen sind (40). Eine Atemmuskel-
schwache ist haufig (40). Die Erkrankung wird durch Mutationen des Gens SH3TC2 (SH3 domain
and tetratricopeptide repeats-containing protein 2) verursacht, dessen Funktion unbekannt ist
(40).

CMT4D gehort zu den schwerwiegenden Subtypen der CMT, verursacht durch Mutationen im
NDRG1 (N-myc down- stream-regulated gene 1) - Gen. Die Patienten weisen eine schwere sen-
somotorische Neuropathie auf, mit einer Gangstérung, welche sich in der ersten Lebensdekade
manifestiert sowie einer Schallempfindungsschwerhdorigkeit, welche flir gewohnlich in der zweiten
oder dritten Lebensdekade auftritt (100,101). Die Krankheit wurde erstmals bei Mitgliedern einer
Roma-Familie aus Lom in Bulgarien identifiziert (91,102).

CMTA4E ist auf eine homozygote Mutation des EGR2-Gens (Early Growth Response 2) zurtick-
zufiihren, die eine kongenitale, hypomyelinisierende Neuropathie verursacht (103). Dominante
Mutationen in EGR2 verursachen CMT1D (104). EGR2 reguliert die Expression von Myelin-Ge-
nen wie MPZ, Gap junction protein beta 1 (GJB7) und Periaxin (PRX) (105,106). Die Nervenleit-
geschwindigkeit ist sehr gering, oft unter 5 m/s.

Patienten mit CMT4F, die durch Mutationen des Periaxin-Gens (PRX) verursacht wird, leiden an
ausgepragter Schwache und distaler Atrophie, Ataxie und Schmerzen (106). Das Periaxin-Gen
(PRX) kodiert zwei Proteine (L- und S-Periaxin), die mit Plasmamembranproteinen interagieren
und moglicherweise am Aufbau interzellularer Signalkomplexe beteiligt sind (106). Die Nerven-
leitgeschwindigkeit ist auch hier sehr gering (2-3 m/s).

CMT4J wird durch Mutationen im FIG4-Gen (Factor-induced gene 4) verursacht und ist haufig
gekennzeichnet durch eine rasch fortschreitende, asymmetrische Schwache und Atrophie der
oberen und unteren Extremitaten mit Verlust der Gehfahigkeit und Beeintrachtigung der Atmung.

3.2.6 CMTX

Die erste Beschreibung einer vererbten Neuropathie, die bevorzugt Manner betrifft, wurde drei
Jahre nach den ersten Beschreibungen durch Charcot, Marie und Tooth verdéffentlicht (25). Die
haufigsten CMTX-Falle werden durch Mutationen im GJB1 (gap junction protein beta 1)-Gen (fru-
her Connexin 32 [CX32]) verursacht und als CMTX1 bezeichnet. 1993 war diese erste Entde-
ckung eines X-chromosomalen, CMT-assoziierten Gens (105). Es ist die zweithaufigste vererbte
Neuropathie und betrifft 10-15 % aller CMT-Patienten (mindestens 1 von 30.000 Personen) (107).

Weitere Loci konnten fur CMTX2 (108,109), CMTX3 (49,110), CMTX4 (111,112) und CMTX5
(113—-115) gefunden werden. Die klinischen Befunde kénnen muskulare Schwache bereits im
Sauglingsalter, geistige Retardierung und spastische Paraparese bei CMTX2 und CMTX3 um-
fassen (109,116). Konduktorinnen kénnen milde Defizite aufweisen oder nicht betroffen sein. Das
Cowchock-Syndrom (CMTX4) bedeutet eine schwere Neuropathie ab dem Sauglingsalter, mit
Taubheit und geistiger Retardierung (111). Eine weitere Form, das Rosenberg-Chutorian-Syn-
drom (CMTX5), ist ebenfalls durch frih einsetzende Taubheit und eine distale Muskelschwéche
ab dem Kindesalter gekennzeichnet. Hinzu kommt ein fortschreitender Verlust des Sehvermé-
gens mit Optikusatrophie im Erwachsenenalter (114).
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CMTX1 manifestiert sich in der Regel erstmals in der Jugend oder im frithen Erwachsenenalter
mit einer distalen Schwache, die sich durch haufige Stiirze und Krampfe aufdert (117). Das Fort-
schreiten der Erkrankung ist mit der Entwicklung von Tremor, Schwache und Sensibilitatsverlust
in den Handen verbunden. Die Schwache der Hande geht mit einer ausgepragten Thenarschwa-
che einher (118,119). Mit der Zeit kommt es zu einem Pes cavus und zu distaler Atrophie und
Schwéche der Beinmuskulatur. Praktisch alle betroffenen Manner und etwa 50 % der betroffenen
Frauen kénnen nicht auf den Fersen gehen. Die Muskeleigenreflexe sind an den Armen oft er-
halten, an den Beinen abgeschwacht oder nicht vorhanden und an den Fiien fast immer nicht
auslosbar (117,118).

Obwohl die klinische Beteiligung im ersten Jahrzehnt weniger schwerwiegend ist als bei CMT1,
ist der Grad der Behinderung bei erwachsenen Mannern mit CMTX1 in der Regel grof3er als bei
CMTA1. Im vierten bis sechsten Lebensjahrzehnt liegt bei den meisten Mannern eine mafige bis
schwere Gehbehinderung vor (118). Beeintrachtigungen der Atmung sind selten, werden aber
gelegentlich beschrieben (120). Sensibilitdtsverluste kdnnen starker ausgepragt sein als bei
CMT1. Gelegentlich werden Pupillenveranderungen und Skoliose beobachtet (107).

Weibliche Tragerinnen von CMTX1 sind im Allgemeinen weniger betroffen als Manner, entwickeln
aber im dritten oder vierten Lebensjahrzehnt einen gewissen Grad an Muskelschwéche und dis-
talem Muskelschwund. CMTX1 wird daher im Allgemeinen als eine X-chromosomal dominante
Erkrankung eingestuft. Der Schutz vor den Auswirkungen des mutierten CMTX-Allels bei weibli-
chen Tragern kénnte mit einer nicht zufalligen X-Inaktivierung zusammenhangen (121). Signifi-
kante phanotypische Variabilitdt kann innerhalb der betroffenen Familien zu finden sein
(107,118).

Deletionen, Frameshifts und vorzeitige Abbriiche kénnen einen schwereren CMTX1-Phanotyp
verursachen als Missense-Mutationen und kénnen auch bei Frauen mit einer friheren und
schwereren Krankheitsauspragung einhergehen (121,122). Deletionen des gesamten Gens sind
jedoch nicht immer mit einem schweren klinischen Phanotyp verbunden. Trotz der sehr gro3en
Zahl der bei CMTX1 berichteten Mutationen ist der klinische Phanotyp im Allgemeinen recht ein-
heitlich (123).

Der Schweregrad der Neuropathie und der ZNS-Beteiligung bei CMTX1 scheinen voneinander
unabhangig zu sein, was darauf hindeutet, dass die Mutationen unterschiedliche Auswirkungen
auf die Funktion der Schwann-Zellen und der Oligodendrozyten haben.

Menschen mit CMTX sollten z.B. dartber informiert werden, dass sie anfallig fir voriibergehende
ZNS-Funktionsstérungen sein kdnnen, wenn sie sich in Héhenlagen von mehr als 2.400 Meter
aufhalten (124).

3.3 Evaluation des Schweregrades der Beeintrachtigung - die
Entwicklung des CMTNS2

Fur erworbene Neuropathien, wie zum Beispiel die diabetische Neuropathie, gibt es, insbeson-
dere zur Erfassung sensorischer Defizite, den Total Neuropathy Score (TNS) (125). Dieser wurde
fur die hereditaren Neuropathien zum CMTNS weiterentwickelt.

Die Beeintrachtigung durch CMT nimmt mit dem Alter zu (126). Fridman et al zeigten, dass der
durchschnittiche CMTNS mit jedem zusatzlichen Lebensjahr um 0,124 Punkte steigt (127).
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3.3.1 CMTNS

Der Charcot-Marie-Tooth-Neuropathie-Score (CMTNS) ist eine Zusammenstellung von neun
Test-Abschnitten und wurde entwickelt, um die langenabhangige, motorische und sensible Be-
eintrachtigung bei hereditdren Neuropathien zu messen. Jede Testung wird auf einer Skala von
0 bis 4 Punkten, die den Schweregrad der Beeintrachtigung widerspiegelt, bewertet.

Der CMTNS kann maximal 36 Punkte erreichen und klassifiziert die Beeintrachtigung, leicht
(CMTNS < 10), mittelschwer (CMTNS 11 — 20) oder schwer (CMTNS > 20). Seine reduzierte
Variante, der CMT-Examination-Score (CMTES), (entspricht dem CMTNS ohne neurophysiolo-
gische Messungen) erreicht maximal 28 Punkte und beinhaltet sensible und motorische Testun-
gen an oberer und unterer Extremitat (drei Bewertungskategorien); taktile/mechanische Reiztes-
tung (Pinprick), Vibrationsempfinden und Kraftgrad-Messung an oberer und unterer Extremitat
(vier Bewertungskategorien). Zu den neurophysiologischen Messungen gehdren zwei Bewer-
tungskategorien: das ulnare CMAP (compound muscle action potential; zusammengesetztes
Muskelaktionspotential) und das ulnare SAP (sensory nerve action potential; Summenaktionspo-
tential) (128).

3.3.2 CMTNS2

Um ein zuverldssiges Messinstrument fir Patienten mit CMT mit hoher Inter- und Intra-Rater-
Zuverlassigkeit zu erhalten, wurde wahrend des 168. ENMC International Workshop on Outcome
Measures and Clinical Trials in CMT (18. — 20. September 2009, Naarden, Niederlande) be-
schlossen, Modifikationen vorzunehmen und zu validieren (129).

Textvorgaben der Fragestellung an den Patienten stellen seitdem sicher, dass jedes Mal genau
die gleichen Fragen auf die gleiche Weise gestellt werden. Sensible Symptome am Unterschen-
kel werden genauer erfasst, zusatzlich wird Patienten ein Bild gezeigt, um eine einheitliche Be-
wertung zu gewabhrleisten. Bei den motorischen Symptomen der Beine wurde die Mdglichkeit der
Angabe zur Verwendung von Schuheinlagen (1 Punkt) erganzt. Motorische Symptome der Arme
werden spezifischer erfasst. Fir die taktile/mechanische Reiztestung (Pinprick) wurde festgelegt,
dass zum Testen dieses Elements ein Neurotip verwendet werden muss, fur die Vibrationspri-
fung wurde die Verwendung einer Rydel-Seiffer-Stimmgabel vorgeschrieben. Die Kraftmessung
an unterer und oberer Extremitat wurde spezifiziert. Die Messung des zusammengesetzten Mus-
kelaktionspotentials (CMAP) wurde nicht verandert; entschieden wurde jedoch, das radiale an-
stelle des ulnaren SAP zu verwenden, da dieses haufiger erhalten bleibt (129).

Die Bewertung des Schweregrades der Beeintrachtigung anhand der Punktzahl ist identisch zum
CMTNS.

3.4 Beispiele aktueller molekulargenetischer Therapieansatze
fur CMT-Neuropathien

3.4.1 Genersatztherapie mit Hilfe von Adeno-assoziierten Viren (AAV)

Gentherapeutisch bislang am haufigsten erprobt ist der durch virale Vektoren vermittelte Gen-
transfer, insbesondere die Adeno-assoziierten Viren (AAV) wurden dafir etabliert. Die verschie-
denen AAV-Serotypen unterscheiden sich in den Zelltypen, die sie infizieren (130). Das Kapsid
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des fiir die Gentherapie veranderten Vektors ist dem natirlichen viralen Kapsid sehr ahnlich.
Frihere Infektionen mit einem natirlich vorkommenden (Wildtyp-) AAV kdénnen eine Immunreak-
tion gegen den Gentherapievektor auslésen, wodurch die bereits vorhandene Immunitat die Vi-
renUbertragung in die Zielzellen und damit die Wirksamkeit der Gentherapie hemmen kann
(131,132). Ebenso ist eine wiederholte Verabreichung nicht méglich, da dann bereits neutralisie-
rende Antikdrper vorhanden sind (133).

Der AAV9-Serotyp hat sich im Tiermodell als effektiv fur die Transduktion von motorischen und
sensorischen Neuronen erwiesen (134). Der Verabreichungsweg beeinflusst die Effizienz, das
Nervensystem kann intrathekal effizient transduziert werden (135,136). AAVs sind in der Regel
einzelstrangige Genome, die Genexpression daraus in doppelstrangige DNA kann mehrere Wo-
chen dauern. Sie sind bislang nur in der Lage, DNA-Inserts von bis zu 4,6kb zu verpacken.

3.4.1.1  AAV9-assoziierter Therapieansatz fir CMT4J

Von der Charcot-Marie-Tooth-Neuropathie Typ 4J (CMT4J) sind 0,24% der CMT-Patienten be-
troffen (127), sie wird durch autosomal-rezessive Mutation mit Funktionsverlust im FIG4-Gen ver-
ursacht. Patienten weisen typischerweise eine von der Dauer der Erkrankung abhangige progres-
sive demyelinisierende motorische und sensorische Polyneuropathie auf (137).

Ein Mausmodell von CMT4J wurde mit einem einzelstrangigen adeno-assoziierten Virus des Se-
rotyps 9 (AAV9) mit einer FIG4-Gen-Sequenz behandelt. Unbehandelt betragt die Uberlebenszeit
dieser Mause etwa 5 Wochen. Bei postnataler Behandlung mit dem AAV9-FIG4-Vektor an Tag 1
oder 4 Uberlebten die Mause mindestens 1 Jahr, wobei die motorischen Leistungen weitgehend
normal waren und die neurophysiologischen und histopathologischen Ergebnisse kaum Anzei-
chen einer Neuropathie ergab. Auch bei einer spateren Behandlung, an Tag 7 oder 11 postnatal,
war die Uberlebensspanne signifikant verlangert und die Funktion der peripheren Nerven verbes-
sert. Es wurden keine unerwarteten unerwinschten Wirkungen beobachtet, der AAV9-vermittelte
Ersatz von FIG4 wurde gut vertragliche und wirksame Behandlungsstrategie von CMT4J erprobt
werden (138).

3.4.1.2 AAV9-assoziierter Therapieansatz fir CMTX1

Mutationen im GJB171-Gen, welches fir das Gap Junction-Protein Connexin32 (Cx32) kodiert, ver-
ursachen die demyelinisierende, X-chromosomale Charcot-Marie-Tooth-Neuropathie (CMTX1).
Daflir wurde ein Gentherapieansatz entwickelt, bei dem ein AAV9-Vektor verwendet wird, um das
GJB1-Gen mit dem Myelinprotein-Null (MPZ)-Promotor in Schwann-Zellen zur gezielten Expres-
sion zu bringen. Die lumbale intrathekale Injektion fihrte zu einer weitreichenden Verteilung im
peripheren Nervensystem, sowie zu einer Cx32-Expression in den myelinisierten Fasern. Im
Mausmodell zeigte sich eine Verbesserung der motorischen Leistung und der Leitungsgeschwin-
digkeit des Ischiasnervs sowie eine verbesserte Myelinisierung im peripheren Nervengewebe.
Diese Studie belegt, dass ein AAV9-vermittelter Gentherapieansatz, der auf Schwann-Zellen ab-
zielt, potenziell zur Behandlung von CMT1X geeignet ist (139).

3.4.2 Antisense-Oligonukleotid (ASO)-Technologie

Ein Antisense-Oligonukleotid (ASO) ist eine kurzkettige, synthetisch hergestellte Nukleinsaure,
ein kunstliches Oligomer mit einer frei wahlbaren Basensequenz, die komplementéar an die be-
treffende mMRNA-Sequenz binden und deren Abbau stimulieren. Es kann so modifiziert werden,
dass eine ausreichende Stabilitat gegeniber abbauenden Enzymen gewabhrleistet ist.
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Die spezifische Bindung des Antisense-Oligonukleotids an die komplementare Sequenz der RNA
des Zielproteins kann die Bildung des Zielproteins verhindern oder das Exon skippen fordern
(140). ASO-basierte Behandlungen haben den Nachteil, dass sie weniger dauerhaft sind als viral
verabreichte Therapien, da mehrere Dosen notwendig sind, um die Wirkung Uber die gesamte
Lebensdauer eines Patienten aufrecht zu erhalten. Dies ist jedoch auch eine Starke der Behand-
lung, da beim Auftreten negativer Wirkungen die Behandlung abgebrochen oder die Dosierung
angepasst werden kann (141). Okonomisch gesehen sind ASOs-vermittelte Therapien derzeit
kostengulnstiger als die Herstellung viraler Faktoren.

Im Fall von CMT1A, verursacht durch Genduplikation und Uberexpression von PMP22, war die
ASO-vermittelte Reduzierung der Genexpression bislang erfolgreich in praklinischen Studien mit
Maus- und Rattenmodelle. Bemerkenswert ist, dass die Behandlung nach Ausbruch der Erkran-
kung, Myelinisierung und motorische Nervenleitgeschwindigkeit fast auf das Niveau von Wildtyp-
Tieren zurtckbringen konnte (142).

3.4.3 Gentherapie mit Hilfe von siRNA

Die Verbindung der Fettsdure mit der siRNA verbessert zelluldre Aufnahme und Verteilung. Ein
Fettsaure-Ligand-konjugiertes Oligonukleotid (FALCON: Fatty Acid Ligand Conjugated Oligonu-
clotide) besteht aus zwei Komponenten: Einer kleinen (small), interferierende RNA (siRNA), kon-
jugiert mit nattrlich vorkommenden Fettsauren, die flr das Zielgewebe optimiert sind (143).

In den Blutkreislauf gelangt, bindet der Fettsdureanteil an Albumin und andere zirkulierende Plas-
maproteine, so dass sich FALCON-siRNA im Kérper verteilt, wahrend die schnelle Ausscheidung
durch die Nieren verhindert wird. Im Zielgewebe angekommen, I6st sich die FALCON-siRNA vom
Albumin und wird Uber Fettsdurerezeptoren in die Zielzelle aufgenommen. In der Zelle angekom-
men, interagiert die siRNA mit ihrer Ziel-mRNA Uber den RNA-induzierten Silencing-Komplex
(RISC). Diese Interaktion verhindert die Translation der mRNA, wodurch die Expression des
krankheitsverursachenden Proteins unterdriickt wird.

Am Mausemodell, das menschliches PMP22 von CMT1A Uberexprimiert, konnte der Wirkungs-
nachweis dafiir gezeigt werden. Erreicht werden konnten sowohl eine Demyelinisierung der A-
xone bis auf normales Niveau, eine Verbesserung von Muskelmasse, Griffkraft, Koordination und
Beweglichkeit. Dies ist gleichbedeutend mit einer Umkehrung mehrerer Aspekte des Phanotyps
von CMT1A im Tiermodell. Eine erste klinische Studie wurde fur 2024 angekundigt (144).
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4. Hintergrund der Aufgabenstellung:
Krankheitskosten — Cost of lliness (COI)

Medizinischer Fortschritt und demografischer Wandel bedingen einen steigenden Bedarf an Ge-
sundheitsdienstleistungen. Mit Hilfe von Krankheitskosten- (Cost of lliness, COI) Studien soll die
soziookonomische Krankheitslast geschatzt werden. Finanzielle Auswirkungen, fiir den Patienten
und die Gesellschaft, werden sichtbar.

In einem gesundheitsdkonomischen Ansatz mdchten wir den Zusammenhang zwischen den me-
dizinischen Méglichkeiten, ihrer Finanzierbarkeit und Qualitat darstellen. Erstellung, Verteilung
und Verbrauch von Gesundheitsglitern werden analysiert. Wissenschaft und Politik fordern fiir
Kosteneinsparung im Gesundheitswesen eine Steigerung von Effektivitat und Effizienz. Eine Er-
fassung des Ressourcenverbrauchs ist daflir Voraussetzung (8).

Aus der Sicht eines Kostentragers sind Kosten Ausgaben, die im Zusammenhang mit der Krank-
heit entstehen, aus gesellschaftlicher Perspektive gesehen werden aus Einsparungen des einen
Kostentragers (z. B. der Krankenversicherung) oft Ausgaben eines anderen (z. B. der Rentenver-
sicherung).

Aus diesem Grund wurde bei der vorliegenden Studie die gesellschaftliche Perspektive gewahlt.
Die Kosten sollen den mit der Diagnose verbundenen Ressourcenverbrauch erfassen.

Es lassen sich im Wesentlichen drei Kostenarten unterscheiden (Abb.2):

e Direkte Kosten, unterteilt in medizinische und nicht-medizinische Kosten,

¢ Indirekte Kosten, welche vor allem verlorengegangene Ressourcen in Form von Arbeits-
zeit umfassen

o Immaterielle Kosten, welche, z.B. in Form von reduzierter Lebensqualitat, reduziertem
Selbstwertgefuhl, Schmerz und Leid, schwer messbar sind (145-147).

4.1 Direkte medizinische und nicht-medizinische Kosten

Direkte Kosten entstehen direkt im Zusammenhang mit medizinischen und nichtmedizinischen
Versorgungsleistungen. Innerhalb des Gesundheitswesens konnen diese Kosten einer bestimm-
ten Leistung zugeordnet werden, es sind dann direkte medizinische Kosten, fir:

e ambulante und stationare Diagnostik und Behandlung (inklusive Laboruntersuchungen,
ambulante und stationdre Rehabilitationsleistungen, Kurzzeitpflege, Pflegeheimaufent-

halte u.a.),
e Arzneimittel,
e Hilfsmittel.

Direkte nicht-medizinische Kosten stehen ebenfalls direkt in Zusammenhang mit der Behandlung
der Diagnose, fallen jedoch aufierhalb des Gesundheitswesens an. Dazu gehdren:

e Fahrt- und Transportkosten,

e Ausgaben fir die behinderungsgerechte Umgestaltung des Umfeldes,

e Kosten fir professionelle Unterstitzung (z.B. Beratung durch Sozialdienst) und
e informelle Pflege.
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Informelle Pflege bezeichnet Tatigkeiten, die ein Patient nicht mehr selbst durchfiihren kann und
die durch Bezugspersonen ohne pflegerische Ausbildung, z.B. Angehdrige, Nachbarn oder
Freunde, geleistet werden (147).

4.2 Indirekte Kosten — Kosten durch verringerte oder
verlorene Produktivitat

Indirekte Kosten entstehen durch verringerte oder verlorene Produktivitat (Ressourcenverlust
hauptsachlich in Form von Zeit) durch krankheitsbedingte Ereignisse, durch Nebenwirkungen der
Erkrankung oder Behandlung oder aufgrund der fiir die Behandlung aufgewendeten Zeit. Kosten
verursachende Ereignisse sind:

e vorzeitige Todesfélle

o vorzeitige Rente / Berufsunfahigkeit

e Arbeitsunfahigkeit (wg. Krankheit oder Rehabilitation)

e verringerte Produktivitat aufgrund verringerter Leistungsfahigkeit.

Die Bewertung der indirekten Kosten erfolgt Gber den Humankapitalansatz. Zur Berechnung wer-
den Einkommensverluste aufgrund von kurz- und langfristigen Fehlzeiten im Zusammenhang mit
CMT, Berufsunfahigkeit oder Veranderungen der Arbeitssituation, basierend entweder auf dem
tatsachlich berichteten oder dem durchschnittlichen Lohnniveau, berechnet.

Indirekte Kosten kdnnen beim Patienten selbst, aber auch bei seinem Umfeld, den Angehdrigen
und Betreuenden, anfallen - z.B. bei Familienangehdrigen, die ihre Erwerbstatigkeit reduzieren
oder aufgeben, um sich um den Patienten zu kimmern. Dieser Aspekt ist nicht Gegenstand die-
ser Arbeit (145), (148).

4.3 Immaterielle Kosten

Bei den immateriellen (intangiblen) Kosten handelt sich um krankheitsbedingte Nutzenverluste.
Dazu gehdren Schmerz und Leid, aber auch Stress, die Einschrankung der individuellen Freiheit
(z.B. durch korperliche Beeintrachtigungen). Je nach Dauer und Schwere der Erkrankung kénnen
sie sehr hoch sein (148).

Die genaue Bewertung dieser Kosten ist schwierig, da Patienten verminderte Lebensqualitat un-
terschiedlich empfinden. Eine Mdglichkeit, die Hohe der immateriellen Kosten zu bestimmen,
ware die Frage, wie viel eine Person bereit ist zu zahlen, um die Einschrankung der Lebensqua-
litat zu vermeiden. Diese Zahlungsbereitschaft ist schwer quantifizierbar.

Gesamtkosten
immaterielle Kosten direkte Kosten indirekte Kosten
reduzierte Lebensqualitét durch medizinische Kosten nicht-medizinische Kosten Ressourcenverlust durch

e eid, * ambulante und stationare e Fahrtkosten krankheitsbedingte Arbeitsausfille
® Schmergz, Diagnostik und Behandlung ® behinderungsgerechte * yorzeitige Todesfélle
® Stress, * Medikamente Umgestaltung des Umfeldes e yorzeitige Rente /
® Einschrankung der individuellen * Hilfsmittel ® professionelle Unterstiitzung Berufsunfahigkeit

Freiheit einformelle Pflege ® Arbeitsunfahigkeit

Abbildung 2: Zusammensetzung von Krankheitskosten
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5. Durchfuhrung der Arbeit - Material und Methoden

5.1 Rekrutierung tiber das CMT-Patientenregister

Uber das im Jahr 2013 am Friedrich-Baur-Institut etablierte, nationale CMT-Patientenregister
wurden Patienten identifiziert und kontaktiert.

Der Fragebogen zum Projekt (sieche Anhang 1 und 2) wurde in Zusammenarbeit mit Patienten
und Gesundheits6konomen entwickelt. Er umfasste den Gesundheitszustand inklusive wahrge-
nommener Beeintrachtigungen im Alltag und Arbeitsleben, den Verbrauch von Gesundheitsres-
sourcen, CMT-erkrankungsbezogene Ausgaben und soziodemographische Daten.

Informationen aus dem Register wurden im Hinblick auf die genetischen Testergebnisse zur Si-
cherung der Diagnose und die Ergebnisse des CMT-Neuropathie-Score (CMTNS2) als Mal fir
den Schweregrad der Erkrankung herangezogen. Ab einem Alter von 16 Jahren wurden die Fra-
gebdgen an die potenziellen teiinehmenden Patienten direkt, bei jingeren Patienten an Eltern
oder Pflegeeltern, online oder per Post gesendet. Der Befragungszeitraum umfasste sechs Mo-
nate im Jahr 2015 (08.06. — 31.12.2015). Fur die Berechnung der Einheitspreise beziehen sich
die Daten auf Werte fir 2015 (149,150). Von der Ethik-Kommission des LMU Klinikum Minchen
wurde die Genehmigung zur Durchflhrung der Studie gegeben (Aktenzeichen 281-15, Ethikkom-
mission bei der LMU Miinchen), Patienten und / oder Betreuungspersonen (Eltern/Pflegeeltern)
gaben ihr schriftliches Einverstéandnis zur Teilnahme vorab.

5.2 Gewinnung der Daten

Nach der Erstellung der Fragebdgen (Anlage 1 und 2) erfolgte die Kostenermittlung in drei Schrit-
ten. Zunachst wurde die Menge des Ressourcenverbrauchs bestimmt. Direkte Kosten, der Res-
sourcenverbrauch von Gesundheitsgiitern und -dienstleistungen (ambulante und stationdre me-
dizinische Konsultationen und Behandlungen - einschlief3lich psychologischer Betreuung, Schlaf-
labor, Diagnostik, Rehabilitationsprogrammen, medikamentdser Behandlung, Heil- und Hilfsmit-
tel), und indirekte Kosten (Hohe des Ressourcenverbrauchs, der durch voriibergehende oder
dauerhafte Morbiditat und vorzeitiger Mortalitat entsteht, also Produktivitatsverluste; entgangene
Wertschoépfung) wurden erhoben (151). Indirekte Kosten, die den Produktivitatsverlust widerspie-
geln, wurden mit dem Humankapital-Ansatzes geschatzt. Wir berechneten die Verluste aufgrund
von kurz- und langfristigen Fehlzeiten im Zusammenhang mit CMT, Berufsunfahigkeit oder Ver-
anderungen der Arbeitssituation, basierend Lohnniveau der Patienten im Jahr 2015. Fir 114 Pa-
tienten unter 16 Jahren berechneten wir jeweils den Produktivitdtsverlust der Eltern (152). Die
jahrlichen direkten medizinischen Krankheitskosten wurde monetar mit Einheitspreisen, wie sie
fur das deutschen Gesundheitssystems vorgeschlagen wurden, bewertet (149).Verwaltungskos-
ten der Kostentrager sind in den Bewertungsséatzen nicht enthalten.

Fir die Durchfiihrung wurde der Pravalenzansatz gewahlt, indem die Kosten der Anzahl der
Krankheitsfalle Gber eine definierte Periode erfasst werden (153). Krankheitskosten werden dabei
geschatzt, in dem die Kosten aller Patienten mit einer CMT in einem bestimmten Zeitraum be-
rucksichtigt werden. Liegen Daten fir mehrere Jahre vor, ist es moglich, die Entwicklung der
Kosten fiir eine bestimmte Diagnose im Zeitverlauf zu beschreiben und eine Prognose fiir die
zukunftigen Kosten zu geben(154). Der Ressourcenverbrauch wurde tber den ,Bottom-up“-An-
satz, der Erfassung der Daten beim einzelnen Patienten ermittelt und erganzend Uber den ,Top-
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down“-Ansatz auf hochaggregierte Daten zuriickgegriffen (z.B. statistisches Bundesamt). In Ab-
hangigkeit von der genutzten Ressource wurden unterschiedliche Erinnerungszeitraume verwen-
det. Auf den vergangenen Monat bezog sich die Frage fur verschreibungspflichtige Medikamente,
die Inanspruchnahme von Heilmitteln (Physio- und Ergotherapie), psychologische Unterstiitzung
und Fitnessstudio auf die letzten 3 Monate. Ambulante arztliche Konsultationen wurden fiir die
letzten 6 Monate riickwirkend erfasst, 12 Monate riickblickend die Inanspruchnahme von Schlaf-
labor, stationdren Krankenhausaufenthalten und Kurzzeitpflege. In Anspruch genommene Reha-
bilitationsmafinahmen wurden fir den Zeitraum der zuriickliegenden 2 Jahre aufgenommen.
Fahrtkosten oder zu leistenden Zuzahlungen wurden dabei jeweils separat mit erfragt.

Die ermittelten Kosten wurden extrapoliert auf ein Jahr hochgerechnet. Bei langer genutzten Res-
sourcen, wie z.B. medizinischen Hilfsmitteln, wurde die aktuelle Nutzungsdauer mit erfragt. Flr
behinderungsbedingte, bauliche Anpassungen von Wohnung, Auto oder Arbeitsplatz, und an-
waltliche Unterstutzung wurden die Gesamtkosten durch die Krankheits-Dauer geteilt (definiert
als Zeitraum vom Auftreten der ersten Symptome bis zum Zeitpunkt der Erhebung). Preise fir
Arzneimittel wurden mit Hilfe der Lauer-Taxe der Lauer-Fischer GmbH, Firth ermittelt. Die unter-
schiedlichen Preise fir GKV und PKV wurden entsprechend ihrer Anteile an den Patienten ge-
wichtet. Dabei konnte die Nutzung von Rabattvertrdgen nicht berticksichtigt werden, da der Inhalt
dieser Vertrage vertraulich ist (149).

5.3 Statistische Analyse

Eine Regressionsanalyse wurde durchgefihrt, um die Veranderung der jahrlichen Krankheitskos-
ten in Abhangigkeit von soziodemografischen und krankheitsspezifischen Merkmalen vorherzu-
sagen zu konnen. Die Daten wurden dafir in ein verallgemeinertes lineares Modell (generalized
linear model [GLM]) eingegeben, das aufgrund der Datenstruktur gewahlt wurde. In diesem Mo-
dell fallen die Annahmen der Varianzhomogenitat und der Normalverteilung der Fehler weg.

Da der Anteil der Patienten mit Nullkosten unter 5 % lag und daher von einem geringen Einfluss
auf die endgliltigen Kostenschatzungen ausgegangen werden konnte, wurde ein einteiliges Mo-
dell verwendet (155). Die Berechnung der marginalen Effekte erfolgte mit dem "margins"-Paket
in R.
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6. Ergebnisse

6.1 Zusammensetzung und Charakterisierung der
Patientenkohorte

480 (72,1 %) von 666 zum Zeitpunkt der Studiendurchfiihrung im Patientenregister eingetragenen
und zur Teilnahme eingeladenen Patienten nahmen an der Befragung teil. Von diesen lag fur 397
(82,7 %) eine genetisch bestatigte CMT-Diagnose vor.

6.1.1 Soziodemografie

6.1.1.1  Altersgruppen und Krankenversicherung

Das Alter der Patienten lag zwischen 3 bis 95 Jahren mit einem medianen Alter von 47,0 Jahren.
57,2 % der Teilnehmer (n=227) waren weiblich.

Im Vergleich zu reprasentativen Daten flir Deutschland zeigte unsere Studienpopulation einen
ahnlichen Anteil von Patienten in der gesetzlichen Krankenversicherung (156).

6.1.1.2 Familienstand und Wohnsituation

302 Teilnehmer gaben an, verheiratet zu sein (Tab. 3), ein Drittel der Patienten lebte in einem
Haushalt, in welchem mindestens eine weitere Person von CMT betroffen war, am haufigsten
waren dies die eigenen Kinder, Eltern oder Geschwister des Patienten (54,9; 49,6 bzw. 16,5 %)
(Tab. 4).

Familienstand (n=384) Anzahl Wert (%)
alleinstehend, geschieden, verwitwet 82 21,4
verheiratet, in Partnerschaft 302 78,6
Tabelle 3: Familienstand
Quelle: (152)
Wohnsituation (n=383) Anzahl Wert (%)
zusammen mit der Familie / Wohngemeinschaft 316 82,5
allein 66 17,2
betreutes Wohnen 1 0,3
Tabelle 4: Wohnsituation
Quelle: (152)

6.1.1.3 Bildungsstand und Berufstatigkeit

Der Bildungsstand (Tab. 5) der Patienten wurde gemaf der International Standard Classification
of Education (ISCED) 2011 klassifiziert und als niedrig, mittel und hoch aufgefiihrt (157). Dabei
handelt es sich um eine Einteilung der Allgemein- und Berufsbildung.

Als niedrig zahlen die Bereiche unterhalb Sekundarbereich Il (ISCED 0-2), dazu gehoren:
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ISCED 0: Elementarbereich: Frihkindliche Bildung, Betreuung von Kindern bis zum Schuleintritt,
ISCED 1: Primarbereich: Schulbildung bis zur 4. Klasse,
ISCED 2: Sekundarbereich I: Schulbildung bis zur 10. Klasse, berufsvorbereitende Schulen.

Zum mittleren Bildungsstand gehoéren der Sekundarbereich Il und der postsekundare nichttertiare
Bereich (ISCED 3-4):

ISCED 3: Schulbildung bis zur 13. Klasse, Berufsschulen und Berufsfachschulen (ohne Gesund-
heits- und Sozialberufe),

ISCED 4: Abendgymnasien, Fach- und Berufsoberschulen, Zweitausbildung an Berufs- und Be-
rufsfachschulen sowie berufliche Programme, die sowohl einen Berufsabschluss wie auch eine
Studienberechtigung vermitteln.

Von einem hohen Bildungsstand wird im Tertiarbereich (ISCED 5-8) gesprochen:

ISCED 5: Meisterausbildung (bis unter 880 Stunden),

ISCED 6: Bachelorstudiengange, Diplom (FH)-Studiengange, Fachschulen (auch Meisterausbil-
dung Uber 880 Stunden; ohne Gesundheits- und Sozialberufe), Fachwirt- und Fachakademieaus-
bildung,

ISCED 7: Master- und Diplomstudiengange,

ISCED 8: Promotionsstudium.

Im Vergleich zu reprasentativen Daten flir Deutschland zeigte unsere Studienpopulation ein h6-
heres Bildungsniveau (158).

233 Teilnehmer gaben an, berufstatig zu sein (Tab. 6).

Der Median des Bruttojahreseinkommens lag bei 33.000 Euro (Tab. 7).

Bildungsstand (n=371) Anzahl Wert (%)
Niedrig 16 4,3
Mittel 184 49,6
Hoch 171 46,1
Tabelle 5: Bildungsstand
Quelle: (152)
Beschaftigungsstatus (n=383) Anzahl Wert (%)
Student/Schiiler 17 4.4
aufgrund von CMT aus dem Erwerbsleben ausgeschieden | 79 20,6
Berufstatig 233 60,8
nicht berufstatig 16 4,2
Bezieher von Rente/Pension 38 9,9
Tabelle 6: Beschaftigungsstatus
Quelle: (152)

Bruttojahreseinkommen (EUR) [Median (IQA), n=270] 33.000

(17.967-42.640)

Tabelle 7: Bruttojahreseinkommen
Quelle: (152)
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6.1.2 Humangenetischer Befund

Fir 62,0 % der 397 Teilnehmer wurde die Diagnose einer CMT1A bestatigt, mit absteigender
Haufigkeit lagen HNPP, CMTX1, CMT1B, CMT2A, CMT4C und weitere Subtypen vor (Abb.4).
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CMT2D
CMT1F
CMTI1C
CmMT2P
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Abbildung 3: Zusammensetzung der Studienpopulation nach humangenetischen Befund
Quelle: CMT-Patientenregister

6.1.3 Krankheitsspezifische Variablen

6.1.3.1 Krankheitsdauer

Zwischen den Gesamtkosten und der Dauer der Erkrankung zeigte sich bei einem Signifikanzni-
veau von p<0,1 eine positive Korrelation (p=0,093). 383 Patienten gaben hierzu Auskunft. Es
konnte eine Krankheitsdauer ab Symptombeginn im Median von 27 Jahren (16-41) festgestellt
werden.

6.1.3.2 Sozialversicherung

Die Teilnehmer an dieser Studie waren zu einem vergleichbaren Anteil von nahezu 90 % wie die
deutsche Bevolkerung gesetzlich versichert (156). Von 392 Befragten waren nur 29 in der Pfle-
geversicherung eingestuft. Zum Zeitpunkt der Erhebung waren in Deutschland Pflegestufen
(Stufe 0 bis 3) gliltig. Eine hohere Pflegestufe bedeutete einen héheren Bedarf an personlicher
Pflege (Stufe 1. mindestens 90 min/d; Stufe 2: mindestens 3 h/d; Stufe 3: mindestens 5 h/d).

6 Patienten gaben an, dass die stdndige Anwesenheit einer Pflegeperson erforderlich sei.

Sozialversicherung (n=392) Anzahl Wert (%)
gesetzliche krankenversichert 344 87,8
Einstufung in Pflegeversicherung 29 7,4

Tabelle 8: Sozialversicherung
Quelle: (152)
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6.1.3.3 CMTNS2

Fir 274 der 397 Teilnehmer war im Patientenregister der CMTNS2-Score erhaltlich und wies fir
60 % dieser Teilnehmer den Grad der Betroffenheit als mittelschwer aus (11-20 Punkte), knapp
ein Viertel (24 %) davon war schwer betroffen (>20 Punkte; 66 Teilnehmer) wahrend 16 % leicht
betroffen waren (0-10 Punkte, 45 Teilnehmer) (Abb. 5). Es zeigte sich ein positiver Zusammen-
hang zwischen den Gesamtkosten und dem CMTNS2.

CMTNS2 (n=274)

schwer >20; 66;
24%

Abbildung 4: CMTNS2 der Studienpopulation

6.1.3.4 Komorbiditaten, Body-Mass-Index (BMI)

Komorbiditaten wie z.B. Taubheit, Optikus-Atrophie, Skoliose, Zwerchfellbeteiligung oder Stimm-
bandldhmungen, kénnen hinweisend auf den zugrunde liegenden genetischen Defekt sein. Hau-
fige Komorbiditaten sind Restless-Legs-Syndrom, Fatigue oder Skoliose (159).

Mehr als 30 % der Patienten berichten Uber CMT-assoziierte Komorbiditaten wie Skoliose (11,3
%), FuR- oder Zehendeformitaten (6,5 %), Restless-Legs-Syndrom und Huiftdysplasie (je 4,3 %)
oder Schwerhorigkeit (4,0 %) und/oder weiteren Komorbiditaten (24,7 % Probleme mit der Wir-
belsaule, 20,0 % Organdysfunktionen wie Diabetes, Schilddriisen- oder Lebererkrankungen und
16,0% Herz-Kreislauf-Erkrankungen) (Tab. 9).

CMT-assoziierte Komorbidititen Anzahl Wert (%)
Skoliose 45 11,3
Fehlstellung der FURe / Zehen 26 6,5
Restless-Legs-Symptomatik 17 4,3
Huftdysplasie 17 4,3
Schwerhorigkeit 16 4.0
Schlafstérungen, Apnoe 15 3,8
Weitere Komorbiditaten Anzahl Wert (%)
Erkrankungen an Wirbelsdule und Bandscheibe 99 247
Funktionsstorung verschiedener Organe 80 20
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Erkrankung des Herz- Kreislaufsystems 64 16
Erkrankungen der Gelenke 47 11,7
Dermatologische Erkrankungen 47 11,7
Psychische Erkrankungen 40 10
Tabelle 9: Haufige Komorbiditdten
Quelle: (152)
Body-Mass-Index (BMI) [n=382] Anzahl Wert (%)
Untergewicht (<18,5 kg/m-2) 8 2,1
Normalgewicht (18,5-24,9 kg/m-2) 179 46,9
Ubergewicht (25-<29,9 kg/m-2) 125 32,7
Adipositas (=30 kg/m2) 70 18,3
Tabelle 10: Body-Mass-Index (BMI)
Quelle: (152)

6.2 Quantifizierung des Ressourcenverbrauchs

Um auch fur nicht normalverteilte Kostendaten die mittleren Kosten und Bootstrap-95 %-Kon-
fidenzintervalle berechnen zu kénnen, wurde die in IBM® SPSS® Statistics Version 24 imple-
mentierte, verzerrungs-korrigierte Technik angewendet. Unterschiede bei den Gesamtkosten
zwischen den CMT-Subtypen und die Zusammenhange hinsichtlich soziodemografischer und
krankheitsspezifischer Parameter wurden mit dem Mann-Whitney U-Test, dem Kruskal-Wallis-
Test und der Rangkorrelation nach Spearman analysiert. Der Mann-Whitney U-Test als nichtpa-
rametrisches Verfahren ermoglicht es, anhand der Stichproben Hypothesen Uber die Lagepara-
meter (Mittelwert oder Median) der Grundgesamtheit zu prifen.

Mit dem Kruskal-Wallis-Test werden (mindestens ordinal skalierte) Stichproben von Zufallsvari-
ablen hinsichtlich ihres Lageparameters untersucht, ob sie aus einer gleichen Verteilung stam-
men, ohne dass diese Verteilung bekannt ist (160).

Der Verbrauch von Ressourcen und die damit verbundenen Kosten spiegelten die Heterogenitat
verschiedener CMT-Subtypen wider (15,17,18). Der haufigste Subtyp, CMT1A, unterschied sich
in den Kosten nicht von den anderen Subtypen, was den oft moderaten klinischen Phénotyp bei
CMT1A im Vergleich zum meist milden klinischen Bild bei HNPP und die grof3ere phanotypische
Variabilitdt bei den Subtypen CMT2 und CMT4 widerspiegelt (36).

Alter, CMT-Subtyp, CMTNS2, Krankheitsdauer, Komorbiditaten, Vorliegen einer Pflegestufe, Ar-
beitsstatus, Art der Krankenversicherung und BMI wurden als Vorhersagevariablen (Pradiktoren)
fur die Entwicklung der Gesamtkosten (p<0,1) identifiziert (Tabellen 9-11). Demgegeniiber wur-
den die Variablen Geschlecht, Familienstand, weiterer CMT-Patient im gleichen Haushalt, Wohn-
situation, Bildungsstand oder, wenn Patienten sich selbst als beeintrachtigt in den taglichen Akti-
vitaten und/oder Arbeit einstuften, als nicht-signifikante Pradiktoren nicht in die Regressionsana-
lyse aufgenommen (p>0,1).

Die Veranderung der Gesamtkosten (in €) fur 2015 ist in Tabelle 11 dargestellt. Das Signifikanz-
niveau wurde auf 5 % gesetzt.
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Verdanderung
der Gesamt-
kosten in| Konfidenzintervall
Variablen EUR 95 % | p-Wert
Altersgruppen (Referenzgruppe: 46-60
Jahre)
<30 Jahre -10.379 -18.979 bis -1.779| 0,018*
31-45 Jahre 565 -5.608 bis 6.739| 0,858
61-75 Jahre -5.484 -11.160 bis 193 | 0,058
>75 Jahre -17.885 -32.721 bis -3.049 | 0,018*
CMT-Subtyp (Referenz: HNPP)
CMT1 5.933 -5.876 bis 17.743 | 0,325
CMT2 21.057 5.886 bis 36.228 | 0,007*
CMT4 4979 -9.197 bis 19.155| 0,491
CMTX 7.524 -6.578 bis 21.625| 0,296
Andere CMT-Subtypen 23.470 -5.287 bis 52.226| 0,110
CMTNS2 1.435 922 bis 1.947 | 0,000*
Dauer der Erkrankung seit dem Auftreten
erster Symptome (in Jahren) 1.435 -325 bis 25| 0,093
Komorbiditidten (CMT-assoziiert und/oder
weitere) 7.398 1.494 bis 13.302| 0,014*
Einstufung in die Pflegeversicherung (Refe-
renz: keine Pflegestufe) 8.169 -548 bis 16.887 | 0,066
Derzeit erwerbstatig (Referenz: nicht er-
werbstatig) -9.772 -15.131 bis -4.412 | 0,000*
privat krankenversichert (Referenz: gesetz-
lich krankenversichert) -9.077 -19.184 bis 1.031 0,078
Body-Mass-Index (BMI) (Referenz: Normal-
gewicht)
Untergewicht (<18,5 kg/m-?) 7.539 -1.695 bis 16.773| 0,110
Ubergewicht (25-<29,9 kg/m2) 6.522 73 bis 12.971| 0,048*
Adipositas (=30 kg/m-) 3.995 -1.207 bis 9.198| 0.132
N 253
AlIC 5626,7
BIC 5697,9

* p<0,05



6 Ergebnisse 41

Tabelle 11: Veranderung der Krankheitskosten pro Jahr in Abhangigkeit von individuellen Veranderungen
bei soziodemografischen und krankheitsspezifischen Variablen
Quelle: (152)

6.2.1 Direkte Kosten

In Bezug auf den Verbrauch medizinischer und nicht-medizinischer Ressourcen aufgrund von
CMT wurden medizinische Hilfsmittel (von 84,6% der Teilnehmer), ambulante Arztbesuche (83,6
%) und weitere Therapien (67,6 %) relativ haufig in Anspruch genommen. Von den Patienten, die
die Nutzung weiterer Therapien angaben, waren dies zu 91,7% Physiotherapie, gefolgt von Po-
dologie und Ergotherapie mit 33,0 % und 30,8 %, was im Median zu 40 Besuchen pro Jahr fuhrte.
Im Median wurden sechs Arztbesuche pro Jahr angegeben. 81,5 % der Patienten nutzten Mobi-
litatshilfsmittel. Alltagshilfsmittel und Hilfsmittel zur Unterstlitzung der Pflege wurden seltener ein-
gesetzt (44,5 % und 7,7 %) (Tab. 12).

Inanspruchnahme von Ressourcen

formelle Pflege [l 4,00%
Rechtsberatung [ 7,40%
Schlaflaboruntersuchungen [ 8.90%
psychologische Betreuung | 11,10%
stationdre Behandlung [ 11.20%
Fitnesskurse [N 2s.650%
bauliche Veranderungen [N :5.00%
weitere Therapien | 67,60%
ambulante Arztbesuche | 53,60%
medizinische Hilfsm ite! | ., 6 0%

Abbildung 5: Inanspruchnahme von Ressourcen im Zusammenhang mit CMT (n = 337-397)
Quelle: (152)

Die geringste Inanspruchnahme wurde fiir stationare Behandlung (11,2 %), psychologische Be-
treuung (11,1 %), Schlaflaboruntersuchungen (8,9 %) und formelle Pflege, z.B. durch mobile Pfle-
gedienste oder stationdre Kurzzeitpflege (4.0 %) angegeben (Abb. 6).

Relevante Unterschiede ergaben sich fir die direkten Krankheitskosten zwischen HNPP und
CMT2 (A € 11.485), und zwischen HNPP und CMT4 (A € 18,056) (Abb. 7).

Unterschiede zwischen anderen Subtypen hinsichtlich der direkten oder gesamten Kosten wur-
den nicht festgestellt.
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Abbildung 6: Direkte (medizinische und nicht-medizinische) jahrliche Krankheitskosten (in €) fur CMT-Subtypen (2015)
*p <0.05
Quelle: (152)

6.2.2 Indirekte Kosten

Mit dem Humankapitalansatz wurden die indirekten Kosten, die den Produktivitatsverlust durch
Krankheit (Arbeitsausfall oder Reduzierung der Arbeitsleistung) oder Tod widerspiegeln, ge-
schatzt. Berechnet wurden die Kosten aufgrund von Kurz- und Langzeitarbeitsunfahigkeit oder
anderer notwendiger Veranderungen der Beschaftigung im Zusammenhang mit CMT, anhand
des von den Patienten berichteten tatsachlichen oder allgemeinem durchschnittlichen Lohnni-
veau flr das Jahr 2015 (161). Fir 114 Patienten unter 16 Jahren wurde jeweils der Produktivi-
tatsverlust der Eltern zu den Kosten addiert. Aufgrund von Arbeitszeitausfall entstanden ge-
schatzte indirekte Kosten von 5.931 € (95 % CI: 4.864-7.090) pro Patient im Jahr 2015 (Mittelwert:
37,8 Median: 4,3). Damit wiesen berufstatige Patienten mit CMT im Vergleich zur deutschen Be-
volkerung fast doppelt so viele Fehltage auf (19,5 gegentber 37,8) (162).

Fast die Halfte der Patienten (47,0 %) wurde durch Angehdrige oder Freunde mit informeller
Pflege unterstiitzt. Dennoch fanden sich groRe Unterschiede hinsichtlich der Pflegebedirftigkeit,
was sich in einem Median von 1,5 (Bereich: 0,2 bis 40) Stunden pro Tag der informellen Pflege
pro Patient dufRert. Am haufigsten kimmern sich Partner und Ehegatten (39,9 %) sich um den
CMT-Patienten. Damit wurden informelle Pflegekosten (Ubernahme von Tatigkeiten, die der Pfle-
gebediirftige allein nicht mehr ausiiben kann und die durch direkte Bezugspersonen ohne pfle-
gerische Ausbildung geleistet werden) und indirekte Kosten (Produktivitatsverlust) als die héchs-
ten Kostenkomponenten bei CMT-Patienten identifiziert. Dies steht im Einklang mit ver6ffentlich-
ten Ergebnissen aus Deutschland, die zeigen, dass der Produktivitatsverlust von Patienten mit
neuromuskularen Erkrankungen (Amyotrophe Lateralsklerose, fazioskapulohumerale Muskel-
dystrophie, Myasthenia gravis) und deren pflegender Angehdriger einen haufig vernachlassigten,
aber dennoch wichtigen Kostenfaktor darstellt (163).

35,9 % der Patienten bendtigten bauliche Veranderungen an ihrem Arbeitsplatz, Haus oder Auto.
Weitere Ressourcen, die von Patienten aufgrund ihrer CMT in Anspruch genommen werden, sind
z.B. Fitnesskurse oder Rechtsberatung (28,6 % bzw. 7,4 %). Im Gegensatz wurde selten formelle
Pflege in Anspruch genommen. Dennoch gab es gro3e Unterschiede in der Anzahl der Stunden
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formeller und informeller Pflege der Patienten, wie die breiten Konfidenzintervalle dieser Kosten-
faktoren zeigen (Tab. 12). Da es sich um nicht normalverteilte Daten handelt, wurde der Median

verwendet.

€ [ Jahr [MW] 95 %-Kl | % Gesamt
Direkte medizinische Kosten 4.683 3.882-5.569 26,9
ambulante Arztbesuche (inklusive Schlaflabor
und psychologische Unterstiitzung) S70 460-686 33
Stationdre Krankenhausaufenthalte 761 507-1.039 4,4
Rehabilitation 639 509-777 3,7
Arzneimittel 215 157-273 1,2
Heilmittel 1.307 1.158-1.472 7,5
Hilfsmittel 388 330-447 22
Formelle Pflege 859 293-1.543 4.9
direkte nicht-medizinische Kosten 7.053 5.461-8.927 40,5
informelle Pflege 5.859 4.603-7.280 33,6
sonstige professionelle Unterstiitzung 216 145-295 1,2
Kosten fiir Umbaumafinahmen 573 305-930 3,3
Sonstige Aufwendungen 177 140-221 1
Fahrtkosten 336 274-411 1,9
direkte Kosten 11.736 9.947-13.636 67,3
indirekte Kosten 5.931 4.864-7.090 32,7
Gesamtkosten 17.427 15.169-20.047 100

Tabelle 12: Jahresgesamtkosten (2015) nach Kostenkategorien

Quelle: (152)

Da Ressourcenverbrauch und die damit verbundenen Kosten stark vom individuellen Wohlbefin-
den beeinflusst werden, kdnnten der wahrgenommene Leidensdruck und die psychische Belas-
tung der Patienten ein wichtiger zusatzlicher Ergebnisparameter sein (164).
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Abbildung 7: Angegebene Haufigkeit von Krankheitssymptomen

6.2.3 Beobachteter Einfluss des CMTNS2

Die Gesamtkosten stiegen mit jedem Punkt der CMTNS2 um € 1.435 (95 % ClI: 922-1.947).

6.3 Gesamt-Krankheitskostenanalyse — Cost of illness (COI)

Auf der Basis des Ressourcenverbrauchs wurden die direkten und indirekten Krankheitskosten
auf jahrliche Pro-Kopf-Kosten von € 17.427 (95 % CI: 15.169-20.047, Tab. 12) geschatzt.

Zwei Drittel der Gesamtsumme waren direkte Kosten. Von den direkten medizinischen Kosten
stellten Kosten fur weitere Therapien wie Physiotherapie, Fullpflege und Ergotherapie mit 1.307
€ den hochsten Kostenfaktor (95 % Cl: 1.158-1.472) pro Patient und Jahr dar. 40,5 % der Ge-
samtkosten der Krankheit entfielen auf direkte nicht-medizinischen Kosten, bedingt durch hohe
informelle Pflegekosten (5.859 €, 95 % ClI: 4.603-7.280 pro Patient und Jahr).

Die Gesamtkosten fielen bei den folgenden Patientengruppen hdher aus: Patienten, die arbeits-
unfahig sind, verheiratete Patienten oder Patienten, die in einer Partnerschaft leben, Patienten
mit CMT-assoziierten oder weiteren Komorbiditaten, Patienten, die standige Betreuung durch
eine andere Person bendtigen oder in der Pflegeversicherung eingestuft sind (p<0,05).

Die héchsten Kosten fielen bei einer 54-jahrigen Frau mit CMT1A und einem CMTNS2 von 19
an; der Kostenausrei3er war auf den Bedarf an standiger Pflege zurlickzufiihren, der insgesamt
40 Stunden pro Tag an informeller Pflege durch die Eltern und den Partner der Patientin erfor-
derte. Interessanterweise war diese Patientin noch nicht in eine Pflegestufe eingestuft worden
und erhielt daher keine finanzielle Unterstiitzung fir die formelle Pflege. Im Gegensatz dazu wa-
ren die 15 Patienten ohne berichtete Kosten heterogen in Bezug auf Alter (13-71 Jahre), Ge-
schlecht, CMT-Subtyp (CMT1A, CMT1B, CMT1C, CMT2A, CMTX1, HNPP) und subjektiv bewer-
tete Beeintrachtigung. Alle 15 Patienten waren mit einem CMTNS2 zwischen 4 und 16 leicht oder
mafig von der CMT betroffen.
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CMTIC(n=1) +0 Gesamtkosten nach CMT-Typ (Mittelwert in €)
CMT4F (n=1) I 3.556
CMT2L (n=1] | 4.741
CMTZF (n=3) I | 4841
CMTIF(n=1] | 5.053
CMT4) (n=1) | 5.350
CMTDIE (n=1) | 5.472
CMT2M (n=2) | 7 519
CMTZD(n=1) | | 7 521
HNPP (n=36) I | O.557
CMT2 [n=2) 12671
CMT2E (n=3] I | 14.214
CMT21(n=2) I | 15,152
CMT12 (n=24) I, | 165558
CMT1A (n=246) | | 15.520
gesamt (n=397) 17.427
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Abbildung 8: Gesamtkosten nach CMT-Typ
Quelle: (152)

Bei einigen CMT-Subtypen ergaben sich Unterschiede in den direkten Kosten, mit héheren Kos-
ten fir CMT2 (Mittelwert 17.664 €, 95 % CI: 9.091-26.238) und CMT4 (Mittelwert 24.235 €, 95 %
Cl: 5.771-42.698), verglichen mit Patienten mit hereditarer Neuropathie aufgrund von Drucklah-
mungen (HNPP, Mittelwert 6.179 €, 95 % Cl: 3.532-8.826), wahrend die mittleren Kosten bei
CMT1 bei 10.286 € (95 % ClI: 8.280-12.293, Abb. 7) liegen.

Die hochste Veranderung der Gesamtkosten wurde fur CMT2 Patienten im Vergleich zu HNPP
(+21.057€, 95 % CI: 5.886-36.228), gefolgt von <30 - und >75-Jahrigen im Vergleich zu 46-60-
jahrigen Patienten. Die Gesamtkosten waren héher in der Altersgruppe 46-60 Jahre als bei jin-
geren Patienten, bei Ubergewichtigen und adipdsen Patienten im Vergleich zu Patienten mit nor-
malem Gewicht und bei Patienten mit mittlerem im Vergleich zu hohem Bildungsniveau (p<0,05).

Basierend auf diesen Ergebnissen wurde die gesamte wirtschaftliche Belastung durch CMT in
Deutschland hochgerechnet. Da die Pravalenz von CMT Ublicherweise mit 1:2.500 beschrieben
wird, kann von fast 33.000 CMT-Betroffenen in Deutschland im Jahr 2015 ausgegangen werden
(165). Dies impliziert, dass die jahrlichen Gesamtkosten von CMT bei 572,8 (498,6-658,9) Millio-
nen € liegen.

Die Gesamtkosten sanken um 9.772 € (95 % Cl: 4.412-15.131) ab, wenn die Patienten arbeits-
fahig sind und stiegen um 7.398 € (95 % CI: 1.494-13.302), wenn die Patienten Komorbiditaten
aufwiesen.

Obwohl die Dauer der Erkrankung kein statistisch signifikanter Pradiktor fur die Gesamtkosten
ist, zeigten sich abnehmende Kosten mit jedem zusatzlichen Jahr (p<0.1).
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7. Diskussion

7.1 Bewertung der Kosten

Die groften Unterschiede bei den Gesamtkosten, von 15 Patienten ohne jegliche berichtete Kos-
ten bis hin zu fast 180.000 € bei einem einzelnen Patienten spiegeln die Heterogenitat der Er-
krankung wider und verdeutlichen die Schwierigkeiten bei der Modellierung der Pradiktoren fir
die Gesamtkosten.

Die Kostendaten wurden deskriptiv und 6konometrisch ausgewertet, es wurde Uberprift, ob kau-
sale Zusammenhange zwischen 6konomischen und anderen Variablen bestehen.

Die von den Patienten berichteten CMT-assoziierten und anderen Komorbiditaten (Tab. 9) stellen
einen einflussreicher Faktor dar, der zu héheren Gesamtkosten fihrte.

Analog dazu zeigten Usino et al., dass CMT1A-Patienten mit Komorbiditaten, insbesondere Dia-
betes, einen schwereren klinischen Phanotyp und héhere CMTNS2-Werte auf den motorischen
Unterskalen (166). Nach Fridman et al. steigen die Gesamtkosten mit dem Schweregrad der Er-
krankung, gemessen durch den CMTNS, da dieser Score mit jedem Jahr um 0,124 Punkte an-
steigt (127).

In dieser Studie bestétigte sich der Zusammenhang zwischen den Kosten und der Schwere der
Erkrankung (CMTNS2) moderat. Dies deutet darauf hin, dass es neben dem Ausmal} der korper-
lichen Beeintrachtigung noch andere Aspekte den Ressourcenverbrauch beeinflussen. Ein wich-
tiger Aspekt kénnten die spezifisch angepassten Bewaltigungsstrategien von CMT-Patienten im
Laufe der Zeit sein.

Obwohl das Alter von CMT-Patienten mit der Dauer dieser langsam fortschreitenden Krankheit
korreliert, entstehen hohere Kosten fur Patienten mittleren Alters, was am ehesten auf die Einbe-
ziehung der indirekten Kosten flr Patienten im arbeitsfahigen Alter zuriickzufiihren ist (5).

Die Art der Krankenversicherung ist kein Pradiktor fiir eine Veranderung des COlI, aber die Ge-
samtkosten lagen tendenziell niedriger fir Patienten mit privater Krankenversicherung. Dies kann
auf einen geringeren Verbrauch von Ressourcen von Patienten mit privater Krankenversicherung,
insbesondere fir Arztbesuche, Physio- oder Ergotherapie und medikamentéser Behandlung zu-
ruckgefihrt werden, was im Einklang mit neueren Ergebnissen fur die deutsche Bevdlkerung
steht (167). Etwa 10 % der Bevdlkerung sind privat versichert (168). Die Pramien- und Erstat-
tungspolitik der privaten Versicherungen unterliegt der Vertragsgestaltung auf der Grundlage des
individuellen Gesundheitsrisikos und gesetzlichen Regelungen. Das deutsche Gesundheitssys-
tem ist dezentral organisiert, wobei die ambulante Versorgung durch niedergelassene Arzte und
die stationare Versorgung durch unabhangige, aber zugelassene Krankenhauser erfolgt (156).

7.2 Starken und Einschrankungen der Studie

Die Ergebnisse der vorliegenden Beobachtungsstudie basieren auf der Beobachtung und Befra-
gung von Patienten. Es werden die direkten und indirekten Mehrkosten im Zusammenhang mit
CMT-Neuropathie aus einer gesellschaftlichen Perspektive betrachtet. Dabei wurden Merkmale
und Verhaltensweisen der Patienten erfasst und gesundheitsrelevante Ereignisse registriert,
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Krankheitsverlaufe und Korrelationen zwischen individuellem Verhalten und daraus resultieren-
den Einflussfaktoren und Ereignissen wurden evaluiert. Da die Ergebnisse auf Angaben der Pa-
tienten zu ihrem Ressourcenverbrauch im Zusammenhang mit ihrer CMT beruhen, kdnnen die
realen Krankheitskosten aufgrund eines Erinnerungsfehlers unvollstandig sein.

Einige Patienten konnten nicht angeben, ob ihre Ressourcennutzung ausschlielich auf ihre CMT
zurtckzuflhren ist. Diese Verzerrung durch zuféllige StérgréRen kann auftreten bei Teilnehmern,
bei welchen CMT diagnostiziert wurde, die sich jedoch z.B. durch gleichzeitig aufgetretene, CMT-
unabhangige Diagnosen von anderen Teilnehmern unterscheiden. Auch bei anderen Kosten, z.
B. ambulanten Arztbesuchen, war dies nichtimmer mdglich. Deshalb wurde, soweit mdglich, nicht
CMT-bedingte Ressourcennutzung herausgenommen. Ebenso wurden andere Kostenarten wie
der Zeitaufwand der Patienten, die beeintrachtigte Produktivitat bei der Arbeit, oder immaterielle
Kosten, wie z. B. Schmerz, monetar nicht bewertet. Auch die Kosten fiir die Erstellung eines oder
mehrerer humangenetischer Befunde sind nicht enthalten. Aus diesen Griinden kdnnten die tat-
sachlichen Krankheitskosten fur CMT aus gesellschaftlicher Perspektive héher sein.

Wenn man davon ausgeht, dass die Mehrheit der an der Registererhebung teilnehmenden Pati-
enten engagierter ist als der Durchschnitt aller von einer Diagnose betroffenen Personen, kénnte
dies ebenso zu einer Verzerrung der Stichprobe geflhrt haben. Ebenso kdnnten &ltere oder
schwer betroffene Patienten unterreprasentiert sein, da sie ggf. nicht den Aufwand auf sich neh-
men, an der Studie teilzunehmen.

Durch die starke Schwankung der geschatzten Werte und ihrer Verteilung der Gesamtkosten
ergeben sich groRe Standardabweichungen und breite Konfidenzintervalle. Dies spiegelt die aus-
gepragte Heterogenitat der hereditaren Neuropathien wider und zeigt gleichzeitig die mit der
Schatzung verbundenen Unsicherheiten.

Eine Verallgemeinerbarkeit und Anwendbarkeit der Ergebnisse auf andere Lander ist aufgrund
der landerspezifischen Einheitspreise und sich ggf. unterscheidender Pravalenzen einge-
schrankt.

Grol3e Starken dieser Querschnittsstudie sind die Genauigkeit der CMT-Diagnose aufgrund des
Vorliegens des humangenetischen Befundes der Teilnehmer und die einheitliche Erhebung des
CMTNS2. Dennoch ist aufgrund der Rekrutierung tGber das deutsche CMT-Patientenregister die
Stichprobe moglicherweise nicht reprasentativ fur die Gesamtheit der CMT-Patienten in Deutsch-
land.

7.3 Zur Rolle der Patientenregister

Patientenregister bieten die Moglichkeit, Fallzahlen und Bevolkerungsmerkmale im Verlauf zu
betrachten, wodurch die Planung von Gesundheitsdienstleistungen, auch aus dkonomischer
Sicht, erleichtert werden kann. Fir die Forschung sind sie eine wichtige Ressource fur das Ver-
standnis und die Abgrenzung seltener Erkrankungen untereinander. Es geht darum, qualitativ
hochwertige Daten zu erheben, die fiir den vorgegebenen Zweck genau messen, was gemessen
werden soll. Im Idealfall dient dafiir ein Datensatz, der prazise und reproduzierbar ist.

Patientenregister kdnnen mit verschiedenen Zielstellungen entwickelt werden, z.B. fur die Pri-
fung der Durchfiihrbarkeit, die Planung des Designs oder auch fiir die Rekrutierung von Patienten
fur klinische Studien. Aber auch fir die Sammlung von Daten zum naturlichen Verlauf, dem Pha-
notyp, von Krankheitsmodifikatoren oder zur Untersuchung von Vorkommen und Verteilung der
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Erkrankung in der Bevdlkerung. Im Zusammenhang kénnen auch Daten Uber die Auswirkungen
einer Behandlung (z.B. die Veranderung der Lebensqualitat) oder fiir die Erstellung von Behand-
lungsstandards gewonnen werden. In den vergangenen Jahren wéachst die Bedeutung von Pati-
entenregistern auch hinsichtlich der Bewertung der Wirksamkeit von Behandlungen und nicht
zuletzt zur 6konomischen Evaluation kiinftiger innovativer Therapieverfahren.

Die Dateneingabe kann von einem Gesundheitsdienstleister (Arzt, Kurator), vom Patienten selbst
oder von einer Kombination aus beidem erfolgen. Die zuerst genannte Vorgehensweise bedeutet
langfristig eine hohere Datenqualitat und -vollstandigkeit. Wenn die Dateneingabe durch den Pa-
tienten selbst erfolgt, ergibt sich zwar in Bezug auf Datenqualitat und Vollstandigkeit eine gerin-
gere Zuverlassigkeit, im Allgemeinen ist diese Form jedoch kosteneffizienter.

Aufgrund des europaischen Datenschutzes ist ein gemeinsamer, anonymisierter, aggregierter
Datensatz anzustreben, wie beispielweise wie in Abbildung 11 dargestellt. Die Erfassung eines
vereinbarten Datensatzes gewahrleistet ein koordiniertes Vorgehen bei der Vorbereitung auf kli-
nische Studien.

Folgende Merkmale der Datenerfassung sind wichtig:

e Ein strukturierter und klar definierter Kerndatensatz,

e der Datensatz muss hinreichend detailliert sein, um eine standardisierte Datenerfas-
sung zu ermdglichen,

e préazise und standardisierte Antwortmdglichkeiten,

e das Datenmodell, d.h. die Datenstruktur, die gewahrleistet, dass alle Datenobjekte ge-
nau dargestellt werden kdnnen, und die Datentypen (welche Art von Wert hat eine Vari-
able und welche Art von mathematischen, relationalen oder logischen Operationen kén-
nen auf sie angewendet werden, ohne einen Fehler zu verursachen) mussen richtig de-
finiert und gekennzeichnet sein.

Register kdnnen weiterhin helfen, die Auswirkungen der Behandlung im Alltag zu beurteilen, mit
Berucksichtigung von pflegebedingten Gesundheitsproblemen und der Lebensqualitat der Be-
troffenen und ihrer Angehdrigen.

Da Aufsichtsbehérden und Kostentrager zunehmend an der Lebensqualitat der Patienten und
den Therapie-Effekten interessiert sind, wird es wichtig sein, Hindernisse bei der Datenerhebung
zu verstehen und eine méglichst kosteneffiziente Erhebung dieser Daten zu férdern. Empfehlens-
wert ist, dass die Register mindestens eine zusatzliche, von den Patienten berichtete Ergebnis-
messung erheben.

Bei seltenen Krankheiten spielen Register eine besonders wichtige Rolle in der Therapieentwick-
lung, um den naturlichen Verlauf einer Erkrankung zu beobachten, wichtige prognostische Fak-
toren und seltene oder verzdgerte Behandlungskomplikationen friihzeitig erkennen zu kénnen.

7.4 Bedeutung im Kontext molekulargenetischer Therapien
fur CMT-Neuropathien

Die Korrektur von Gendefekten in Kérperzellen wird nicht weitervererbt. Aufgrund der Neuartigkeit
und der Kosten von bis zu 3 Millionen Euro sind Gentherapien mit besonderen Herausforderun-
gen fur das Gesundheitssystem verbunden(169,170).
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Trotz grofder Fortschritte im Verstandnis der Genetik hat bislang keine molekulargenetische The-
rapie fir CMT die Zulassung durch die Europaische (EMA, European Medicines Agency) oder
die Amerikanische (FDA, Food and Drug Administration) Arzneimittel-Agentur erreicht. Fir die
Entwicklung von Therapien von CMT ist von Vorteil, dass es sich im Wesentlichen um monogene
Erkrankungen und um spezifische Zielzellen handelt: Periphere myelinisierenden Schwann-Zel-
len, motorische und sensorische Neuronen. Validierte Tiermodelle sind erforderlich, fur klinische
Studien werden Patientenpopulation mit bekanntem, naturlichen Verlauf der Erkrankung benétigt
(130).

Es gibt einen Bedarf an validierten klinischen Tests, geeignet als primarer und sekundarer End-
punkt, behandlungsrelevanten Biomarkern an Daten zum nattrlichen Krankheitsverlauf - auch fur
sehr seltene CMT-Formen.

Zulassungen als Medikament zur Behandlung setzen in der Regel voraus, dass ein Medikament
zwei placebokontrollierte klinische Studien der Phase 3 durchlauft, in denen die Wirksamkeit der
Behandlung getestet wird (170).

Fir die Entwicklung eines Arzneimittels fiir seltene Erkrankungen (weniger als 5 Betroffene von
10.000 Menschen) gibt es innerhalb der Europaischen Union einen beschleunigte Zulassungs-
weg, dieser erlaubt es den Unternehmen, sich auf Surrogatendpunkte zu stiitzen, um die Wirk-
samkeit einer Therapie nachzuweisen. Diese Endpunkte zeigen eine relevante biologische Wir-
kung, jedoch nicht zwingend eine Verbesserung der Symptome.

Wenn eine Behandlung zugelassen ist, kdnnte es schwieriger werden, Studienteilnehmer zu rek-
rutieren, um andere Therapien zu testen, da Patienten moglicherweise nicht riskieren wollen, ein
Scheinmedikament zu erhalten. Fir forschende Unternehmen kénnte der Anreiz sinken, neue
innovative Ansatze weiterzuentwickeln und stattdessen eigene, von bereits zugelassenen Medi-
kamenten abgewandelte, Versionen auf den Markt zu bringen.

Fir Patienten kann es ebenfalls risikoreich sein — eine immunologische Reaktion (v. a. Antikor-
perproduktion) ist einer der Hauptfaktoren, der bei einer potenziell notwendigen Re-Therapie
problematisch sein wird. Dieser Faktor bestimmen neben anderen Einflissen die Effektivitat und
das Nebenwirkungsprofil des Gentransfers (171). Da aktuell AAV-Vektoren am haufigsten ver-
wendet werden, kdnnte es sein, dass sich Patienten entscheiden missen, ob sie die Behandlung
mit zuerst zugelassenen Therapie beginnen oder warten, in der Hoffnung, dass in der Zukunft
eine wirksamere Therapie entwickelt wird. Lentivirale Vektoren z.B. haben eine gro3e Kapazitat
von fast 8 kb fir den Transgen-Transfer und verursachen keine nennenswerte Immunogenitat
(172—175). Daruber hinaus haben sie sowohl in vitro (176) als auch in vivo (177,178) einen hohen
Tropismus flr post-mitotische Zellen, einschlief3lich Schwann-Zellen, gezeigt. Aktuell schranken
Sicherheitsbedenken aufgrund der zufélligen Integration in das Wirtsgenom mit dem Risiko einer
insertionsbedingten Mutationen das Potenzial flir einen breiten Einsatz lentiviraler Vektoren ein.

Genehmigungen von EMA und FDA kdnnen nicht so vorsichtig sein, dass sie die rechtzeitige
Marktzulassung von potenziell lebensrettende Therapien verhindern, dies beunruhigt einige Wis-
senschaftler. Patienten nicht nur wahrend der Behandlung, sondern auch in den Jahren danach
genau beobachtet werden miissen. Der Wert der Therapie beruht auf der Vorstellung, dass der
Nutzen Uber Jahre hinweg anhalt und andere Kosten, die mit der Standardbehandlung verbunden
sind, ausgleicht. Die Kosten fir das Gesundheitssystem sollten geringer sind als der potenzielle
Nutzen. Ein Arzneimittelhersteller geht davon aus, dass gesetzliche Rabatte und andere Abziige
zu einem Nettopreis fuhren werden, der etwa 20 % unter den Bruttokosten (170).
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Im Hinblick zuklnftiger Gentherapien ist unsere Analyse der Krankheitskosten eine wichtiger
Baustein fur die Bewertung.

7.5 Schlussfolgerung

Far vererbte Neuropathien ist die Behandlung bislang weitgehend symptomorientiert. Der Bewe-
gungsumfang soll durch Physiotherapie erhalten werden, die Schwéache der Hande wird durch
den Einsatz von adaptiven Geraten und Ergotherapie behandelt. Fuldeformitadten werden mit
Orthesen, Schienen und, wenn nétig, mit einer Operation behandelt. Auch bei ausgepragter Sko-
liose kann eine Operation sinnvoll und erforderlich sein.

Einige Patienten gaben an, dass sie sich mehr CMT-spezifisches Wissen und Unterstlitzung so-
wie einfachere Verordnungs- und Kostenibernahmeverfahren von den medizinischen Fachkraf-
ten und den Krankenkassen winschen. Die von den Patienten berichteten Ergebnisse in der
untersuchten CMT-Kohorte verdeutlichen den Bedarf an spezifischeren Gesundheitsdiensten,
die auch auf die heterogenen Phanotypen eingehen. Obwohl sich die Untersuchung auf das deut-
sche Gesundheitswesen beschrankte, kdnnten die Erkenntnisse auf die CMT-spezifische Versor-
gung in anderen Landern anwendbar sein.

In Deutschland wird der grofdte Teil der informellen Pflege durch Familienangehdrige geleistet
(179). Dies gilt auch fir CMT-Patienten und zeigt, dass Partner und Ehepartner eine Schlissel-
rolle in der informellen Pflege spielen. Die Pflege eines Patienten kann einen immensen Einfluss
auf die physische und psychische Gesundheit der pflegenden Person haben, und ist hdufig mit
einer Reduktion der Arbeitszeit oder sogar der Aufgabe der beruflichen Tatigkeit verbunden (179).
Da Produktivitatsverluste oder Gesundheitsprobleme pflegender Angehdriger in dieser Arbeit
nicht bericksichtigt wurden, dirften die tatsachlichen Gesamtkosten der Krankheit aus gesell-
schaftlicher Perspektive sogar noch hdher sein. Der hohe Produktivitatsverlust der Patienten
spiegelt jedoch die Auswirkungen der CMT auf die Arbeitstatigkeiten wider. Arbeitende CMT-
Patienten zeigen fast doppelt so viele Fehltage im Vergleich zur deutschen Bevdlkerung (19,5 vs.
37,8) (180).

Ziele der Erforschung und Entwicklung neuer Wirkstoffe und Therapien sind die Behandlung der
Symptome, im besten Fall eine ursachliche Heilung. Eine neue, innovative Therapie hat die Sen-
kung mindestens einer der genannten Kostenarten zum Ziel. Haufig wird die Erhdhung einer an-
deren Kostenart (z.B. der direkten Behandlungskosten) dabei in Kauf genommen, aber es ist
wichtig, dass die Krankheitslast fiir den Patienten reduziert werden kann. Die Reduktion der
Krankheitslast zeigt sich flr den Patienten in der Regel in Form von niedrigeren indirekten und
immateriellen (intangiblen) Kosten. Steigen diese Kosten (Schmerz und Leid, z. B. durch Neben-
wirkungen), ist die Akzeptanz einer neuen Therapie schwer zu erreichen.

Krankheitskostenstudien dienen der Einschatzung der von einer Diagnose ausgehenden ékono-
mischen Konsequenz. Sie kdnnen Sparpotentiale aufdecken. Okonomisch betrachtet ist relevant,
ob die Gesamtkosten der Erkrankung, die Summe aus direkten, indirekten und immateriellen
Kosten durch Interventionen sinken.

Die Ergebnisse zeigten, dass CMT mit einer erheblichen wirtschaftlichen Belastung fur Patienten
und Gesellschaft verbunden ist.
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Ebenso kénnen Untergruppen von Patienten mit besonders mildem oder schwerem Krankheits-
verlauf identifiziert werden. Erkenntnisse kdnnen auch fir reale Patientengruppen gewonnen wer-
den, die normalerweise nicht in klinischen Studien vertreten sind, weil sie nicht den Einschluss-
kriterien entsprechen, wie z.B. dltere oder schwer betroffene Patienten.
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Luowic- UNIVERSITAT
LMU J e BAYREUTH

Nationale Querschnittsstudie:

Auswirkungen von __angeborenen _ Neuropathien  (Charcot-Marie-Tooth
Erkrankungen) auf die Lebenssituation von Betroffenen und deren Umfeld

Patienteninformation und Einwilligungserklarung:

Version fiir erwachsene Patienten (ab 18 Jahren)

Sie sind eingeladen, an einer Studie fur Patienten mit einer angeborenen Neuropathie (CMT;
Charcot-Marie-Tooth Erkrankung) teilzunehmen. Bevor Sie sich zur Teilnahme entschlieRen,
mochten wir Sie darlber informieren, welche Ziele mit der Studie verfolgt werden, was
wahrend der Studie passiert und welche Rechte Sie als Teilnehmer haben. Bitte lesen Sie
die folgenden Informationen sorgféltig durch. Sie nehmen an der Studie teil, indem Sie den
beigefigten Fragebogen beantworten und ihn zusammen mit der unterschriebenen
Einwilligungserklarung mittels beigeflgtem adressierten Rickumschlag an das deutsche
Patientenregister zuriicksenden. Die Beantwortung der Fragen dauert ca. 60 Minuten. Die
gesammelten Informationen sind fir Arzte und Wissenschaftler, die sich mit Charcot-Marie-
Tooth Neuropathien (abgekurzt mit CMT) beschéftigen, von groBem Wert.

Wieso werde ich zur Teilnahme eingeladen?

Sie werden zur Teilnahme an dieser Studie eingeladen, weil bei lhnen CMT diagnostiziert
wurde und Sie im deutschen Patientenregister, betrieben am Friedrich-Baur-Institut der
Ludwig-Maximilians-Universitat in Minchen, eingetragen sind.

Wieso wird diese Studie durchgefiihrt?

Das Ubergeordnete Ziel dieser Studie besteht darin, mehr dartber zu erfahren, wie sich
CMT-Neuropathien auf Menschen, die mit der Krankheit leben, und die Personen in ihrem
Umfeld (wie z. B. Partner, Eltern, andere Verwandte oder enge Freunde) auswirken. Hierzu
sollen Informationen Uber die medizinische und pflegerische Betreuung, die Personen mit
CMT erhalten, ihre Lebensqualitat, ihre Krankengeschichte und ihre korperlichen
Beeintrachtigungen gewonnen werden. Insbesondere die personliche Einschatzung der
Schwere der Erkrankung und der Auspragung einzelner Symptome soll erfasst werden. Ein
weiteres Ziel besteht darin, die Betreuung von Personen mit CMT durch Partner, Eltern oder
enge Verwandte besser zu verstehen und die Zusatzkosten zu ermitteln, die in Familien
entstehen, in denen ein Patient lebt.

Da es sich bei CMT um eine genetische Erkrankung handelt, besteht die Hoffnung, dass
neue Medikamente und Therapieansatze entwickelt werden kénnen, die den Verlauf der
CMT aufhalten oder zumindest abschwichen kénnen. Die Entwicklung solcher
Medikamente ist mit sehr hohen Kosten verbunden. Wir haben das Ziel, in Kooperation mit
dem Institut fur Medizinmanagement und Gesundheitswissenschaften (IMG) der Universitat

' Bei einer nationalen Querschnittsstudie handelt es sich um eine deutschlandweite Studie, die den

Gesundheitszustand einer Bevolkerungsgruppe zu einem bestimmten Zeitpunkt abbildet.

Patienteninformation und Einwilligungserklarung fur erwachsene Patienten fur die Studie zur Erfassung von
Auswirkungen von Charcot-Marie-Tooth Neuropathien auf die Lebenssituation von Betroffenen und deren Umfeld
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Bayreuth, eine von Sponsoren unabh3ngige und unvoreingenommene Beschreibung,
Analyse und Bewertung von medizinischen MaRnahmen durchzufiihren, die heutige
symptomatische und zukiinftige Therapien umfassend bewertet. Wir mdchten zeigen, dass
sich aus gesamtgesellschaftlicher Perspektive die Entwicklung neuer Therapeutika trotz
hoher Kosten rentiert, da diese zu einem erheblichen Nutzen fiir Patienten,
Betreuungspersonen, Familien, Gesellschaft und Kostentréager fiihren kénnen. Durch die
Ergebnisse méchten wir die aktuelle Betreuungssituation aufzeigen und auf diesem Wege
dazu beitragen, die Versorgung langfristig zu verbessern sowie die Umsetzung neuer
Therapieanséatze in die Praxis zu beschleunigen.

Muss ich an der Studie teilnehmen?

Die Entscheidung, ob Sie an der Studie teilnehmen oder nicht, liegt bei Ihnen. Wenn Sie sich
gegen die Teilnahme entschlieBen, hat das keinerlei Auswirkungen auf lhre medizinische
Betreuung. Wenn Sie sich fiir die Teilnahme entschlieBen, werden Sie formell um lhre
Einwilligung gebeten, um zu bestatigen, dass Sie freiwillig an der Studie teilnehmen. Sie
kdnnen jederzeit und ohne Angabe von Griinden aus der Studie austreten. Wenn Sie die
Studie verlassen, werden die bis zu diesem Zeitpunkt gesammeilten Daten beibehalten, es
sei denn, Sie bitten ausdriicklich um Ausschluss und Vernichtung dieser Daten.

Wir wiirden uns sehr Uber lhre Teilnahme freuen, denn bei diesen seltenen Erkrankungen ist
jeder teilnehmende Patient fiir eine aussagekraftige Untersuchung sehr wichtig.

Was passiert wahrend der Studie?

Nachdem Sie Ihre Einwilligung zur Studienteilnahme gegeben haben, werden Sie gebeten,
Fragen beziglich lhres Hintergrundes, lhrer Krankengeschichte und lhrer medizinischen
Betreuung in dem vorliegenden Fragebogen zu beantworten. Sie werden auRBerdem zu lhrer
Gesundheit und lhrem allgemeinen Wohlbefinden befragt. Wir mdchten Sie bitten, die
Fragen so genau wie mdglich zu beantworten.

Welche moglichen Risiken und Unannehmlichkeiten sind mit der Teilnahme
verbunden?

Mit der Teilnahme an dieser Studie sind keine direkten Risiken verbunden. Unten in diesem
Informationsblatt finden Sie jedoch die Kontaktnummer des deutschen Patientenregisters,
die Sie anrufen kénnen, wenn lhnen die Teilnahme an dieser Studie emotionalen Stress
bereitet.

Welche moglichen Vorteile sind mit der Teilnahme verbunden?

Die im Rahmen dieser Studie gesammelten Informationen sollen die Versorgungssituation
von Personen mit CMT-Neuropathien besser veranschaulichen und potenziell verbessern,
die spezifischen Probleme und Bedirfnisse von Patienten definieren und 2zukiinftige
klinische Studien vereinfachen, wie z. B. die Beurteilung neuer Medikamente.

Welche Kosten sind mit der Teilnahme verbunden?
Fir Sie, Ihre private Krankenversicherung (falls zutreffend) bzw. lhre gesetzliche
Krankenversicherung entstehen keinerlei Kosten aufgrund lhrer Teilnahme an der Studie.
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Wer genau fiihrt diese Studie durch?

Diese Studie wird durchgefilhrt von Arzten des Friedrich-Baur-Instituts der Ludwig-
Maximilians-Universitat in Minchen, die auch das deutsche Patientenregister betreuen.
Zusatzlich helfen bei der Auswertung der Ergebnisse aus den Fragebdgen wissenschaftliche
Kollegen des Instituts fiir Medizinmanagement und Gesundheitswissenschaften der
Universitdt Bayreuth. \Weitere Personen und Institutionen sind nicht an dieser Studie
beteiligt, vor allem keine Krankenkassen oder pharmazeutischen Unternehmen.

Wie werden meine personlichen Daten genutzt?

Jedem angeschriebenen und teilnehmenden Patienten wird eine spezielle Studien-
Identifikationsnummer zugeordnet, die auf lhrem Fragebogen steht. Diese Nummer wird
zuféllig vergeben und auf dem Fragebogen stehen keine weiteren Angaben, durch die Sie
identifiziert werden kénnten.

Der Zugang zu den Originaldaten und zum Verschliisselungscode ist auf folgende Personen
beschriankt: Registerkuratorin Frau Simone Thiele, Studienérztin Frau Dr. Olivia Schreiber-
Katz. Die Unterlagen werden am Friedrich-Baur-Institut in Miinchen (iber einen Zeitraum von
max. 10 Jahren aufbewahtt. Eine Entschilisselung erfolgt lediglich in Féllen, in denen es lhre
eigene Sicherheit_erfordert (.medizinische Griinde) oder falls es zu Anderungen in_der
wissenschaftlichen Fragestellung kommt { wissenschaftliche Griinde"). Dieser Schliissel
wird nicht an Dritte weitergegeben.

Sie haben die Mdglichkeit an der Studie teilzunehmen, indem Sie die Patienteninformation
lesen, die Einwilligungserklarung unterschreiben, den Studienfragebogen ausfiillen und
diese Dokumente in einem frankierten Riickumschlag an den Registerkurator zuriicksenden.
Die Einwilligungserklarungen mit der Studien-ldentifikationsnummer werden separat in
einem abgeschlossenen Raum vom Registerkurator aufbewahrt. Der Versand des
Fragebogens erfolgt nur durch das Friedrich-Baur-Institut und dem dort ernannten
Registerkurator. Damit alle Patientendaten ausschlieBlich am Friedrich-Baur-Institut
verbleiben, erfolgt der Riickversand ebenfalls an das Friedrich-Baur-Institut. VVon dort
werden die anonymisierten Fragebdgen an das Institut fir Medizinmanagement und
Gesundheitswissenschaften in Bayreuth weitergeleitet.

Bei dieser Studie werden die Vorschriften idber die drztliche Schweigepflicht und den
Datenschutz eingehalten. Es werden personliche Daten und Befunde (iber Sie erhoben,
gespeichert und verschliisselt (pseudonymisiertz) weitergegeben, d.h. weder ihr Name noch
[hre Initialen oder das exakte Geburtsdatum erscheinen im Verschifisselungscode.

Im Falle des Widerrufs ihrer Einwilligung werden die pseudonymisiert gespeicherten Daten
in irreversibel anonymisierter’ Form weiter verwendet.

Die Ergebnisse der Studie werden méglicherweise in Prisentationen verwendet und/oder in
wissenschaftlichen Berichten verdffentlicht. Es werden aber keine Daten zu Einzelpersonen
présentiert und lhre Identitdt wird niemals preisgegeben oder veréffentlicht.

Von wem wurde diese Studie Uberpriift?

Diese Studie wurde von der Ethikkommission der Medizinischen Fakultdt der Ludwig-
Maximilians-Universitat Miinchen, Pettenkoferstr. 8a, 80336 Miinchen (berpriift und es
wurden keine ethisch-rechtlichen Bedenken gegen die Durchfiihrung dieser Studie gedulert.
AuRerdem wurde das Patientenregister ,Oversight Komitee" (iber die Durchfiihrung dieser
Studie Uber das Patientenregister informiert und hat diesem Vorgehen zugestimmt.

2 Pseudonymisierung bedeutet, dass |hre identifizierenden Daten wie Name und Geburtsdatum von lhren
Antworten im Studienfragebogen getrennt aufbewahrt werden, aber befugten Personen anhand der Studien-
Identifikationsnummer ein Rickschluss auf Ihre Person, z.B. zur Wahrung lhrer eigenen Sicherheit, méglich ist.

Anonymisierung bedeutet, dass |hre identifizierenden Daten geldéscht werden und die noch vorliegenden Daten
keinerlei Ruckschlilsse mehr auf [hre Person erlauben.
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An wen kann ich mich wenden, wenn ich weitere Informationen oder Hilfe benétige?
Wenn Sie Fragen zur Studie haben, wenden Sie sich an das deutsche Patientenregister:

Leitung: Prof. Dr. Maggie Walter, M.A.
Registerkuratorin: Frau Simone Thiele
Klinikum der Universitdt Miinchen
Friedrich-Baur-Institut

Ziemssenstr. 1a

80336 Miinchen

Info-Telefon: 089-5160-7451

Email: register@treat-nmd.de

Patienteninformation und Einwilligungserklarung fiir erwachsene Patienten fir die Studie zur Effassung von
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Bitte mit zurlicksenden! Studien-ID:
(wird eingetragen)

Einwilligungserklarung

Name der Studie:

Auswirkungen von Charcot-Marie-Tooth Neuropathien auf die Lebenssituation
von Betroffenen und deren Umfeld

Bitte kreuzen Sie die entsprechenden Kastchen zur Abgabe Ihres Einverstandnisses an:

1. Ich bestétige, dass ich den Informationstext vom 24.04.2015, Version
1, fur die oben angegebene Studie, sowie deren Ziele und Ablauf
gelesen und verstanden habe.

2. Ich habe keine offenen Fragen zu dieser Studie.

3. Ich verstehe, dass meine Teilnahme freiwillig ist und dass ich jederzeit
aus der Studie austreten kann. Wenn ich aus der Studie austreten
méchte, brauche ich keinen Grund anzugeben. Eine Beendigung der
Studienteilnahme wirkt sich nicht negativ auf meine gesetzlichen
Rechte sowie meine medizinische Versorgung aus.

4. [ch bin mit der Erhebung und Verwendung meiner persénlicher Daten
und Befunddaten nach MaRgabe der Patienteninformation
einverstanden.

5. Ich erklare mich mit der Teilnahme an der oben angegebenen Studie
einverstanden.

Der Patient ist mindestens 18 Jahre und mdchte unterschreiben.

Vor- und Zuname Unterschrift des Patienten Datum
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Anhang C: Patienteninformation und
Einwilligungserklarung fur Erziehungsberechtigte

Luowic- UNIVERSITAT
DAVERSITAT BAYREUTH

Nationale Querschnittsstudie':

Auswirkungen _von____angeborenen _ Neuropathien  (Charcot-Marie-Tooth
Erkrankungen) auf die Lebenssituation von Betroffenen und deren Umfeld

Patienteninformation und Einwilligungserklarung:

Version fiir Eltern/Vormund

Sie werden gebeten, lhr Einverstandnis fur die Teilnahme |Ihres Kindes an einer Studie fur
Patienten mit Charcot-Marie-Tooth Neuropathien zu erteilen. Bevor Sie sich zur Einwilligung
entschlieBen, méchten wir Sie darUber informieren, welche Ziele mit der Studie verfolgt
werden, was wéhrend der Studie passiert und welche Rechte Sie und lhr Kind als
Teilnehmer haben. Bitte lesen Sie die folgenden Informationen sorgfaltig durch. Sie und Ihr
Kind nehmen an der Studie teil, indem Sie gemeinsam den beigefligten Fragebogen
beantworten und ihn zusammen mit den unterschriebenen Einwilligungserkléarungen mittels
beigefugtem adressierten Riuckumschlag an das deutsche Patientenregister zurlicksenden.
Die Beantwortung der Fragen dauert ca. 60 Minuten. Die gesammelten Informationen sind
fur Arzte und Wissenschaftler, die sich mit Charcot-Marie-Tooth Neuropathien (abgekiirzt mit
CMT) beschaftigen, von groRem Wert.

Wieso wird mein Kind zur Teilnahme eingeladen?

Ihr Kind wird zur Teilnahme an dieser Studie eingeladen, weil bei ihm CMT diagnostiziert
wurde und es im deutschen Patientenregister, betrieben am Friedrich-Baur-Institut der
Ludwig-Maximilians-Universitat in Minchen, eingetragen ist.

Wieso wird diese Studie durchgefiihrt?

Das Ubergeordnete Ziel dieser Studie besteht darin, mehr dartber zu erfahren, wie sich
CMT-Neuropathien auf Menschen, die mit der Krankheit leben, und die Personen in ihrem
Umfeld (wie z. B. Eltern, andere Verwandte oder enge Freunde) auswirken. Hierzu sollen
Informationen Uber die medizinische und pflegerische Betreuung, die Personen mit CMT
erhalten, ihre Lebensqualitdt, ihre Krankengeschichte und ihre  kérperlichen
Beeintrachtigungen gewonnen werden. Insbesondere die personliche Einschatzung der
Schwere der Erkrankung und der Auspragung einzelner Symptome soll erfasst werden. Ein
weiteres Ziel besteht darin, die Betreuung von Personen mit CMT durch Eltern oder enge
Verwandte besser zu verstehen und die Zusatzkosten zu ermitteln, die in Familien
entstehen, in denen ein Patient lebt.

Da es sich bei CMT um eine genetische Erkrankung handelt, besteht die Hoffnung, dass
neue Medikamente und Therapieansatze entwickelt werden kénnen, die den Verlauf der
CMT aufhalten oder zumindest abschwichen kénnen. Die Entwicklung solcher

! Bei einer nationalen Querschnittsstudie handelt es sich um eine deutschlandweite Studie, die den
Gesundheitszustand einer Bevélkerungsgruppe zu einem bestimmten Zeitpunkt abbildet.

Patienteninformation und Einwilligungserklarung fur die Eltern/den Vormund fur die Studie zur Erfassung von
Auswirkungen von Charcot-Marie-Tooth Neuropathien auf die Lebenssituation von Betroffenen und deren Umfeld
24.04.2015, Version 1

Seite 1 von 5



Anhang C: Patienteninformation und Einwilligungserklarung fir Erziehungsberechtigte 71

Medikamente ist mit sehr hohen Kosten verbunden. Wir haben das Ziel, in Kooperation mit
dem Institut fiir Medizinmanagement und Gesundheitswissenschaften (IMG) der Universitat
Bayreuth, eine von Sponsoren unabhdngige und unvoreingenommene Beschreibung,
Analyse und Bewertung von medizinischen MaRnahmen durchzufiihren, die heutige
symptomatische und zukiinftige Therapien umfassend bewertet. Wir mdchten zeigen, dass
sich aus gesamtgesellschaftlicher Perspektive die Entwicklung neuer Therapeutika trotz
hoher Kosten rentiert, da diese zu einem erheblichen Nutzen fiir Patienten,
Betreuungspersonen, Familien, Gesellschaft und Kostentréager fiihren kénnen. Durch die
Ergebnisse mdéchten wir die Betreuungssituation aufzeigen und auf diesem \Wege dazu
beitragen, die Versorgung langfristig zu verbessern sowie die Umsetzung neuer
Therapieansétze in die Praxis zu beschleunigen.

Muss mein Kind an der Studie teilnehmen?

Die Entscheidung, ob Ihr Kind an der Studie teilnimmt oder nicht, liegt bei lhnen und lhrem
Kind. Wenn Sie sich gegen die Teilnahme entschlieBen, hat das keinerlei Auswirkungen auf
die medizinische Betreuung lhres Kindes. Wenn Sie sich fir die Teilnahme entschlieBen,
werden Sie als gesetzlicher Vertreter um lhre Einwilligung gebeten. Wenn |hr Kind nicht in
der Lage ist, seine Einwilligung zu geben, werden Sie gebeten, dies im Namen lhres Kindes
zu tun. lhr Kind kann jederzeit und ochne Angabe von Griinden aus der Studie austreten. Bei
einem Studienaustritt werden die bis zu diesem Zeitpunkt gesammelten Daten beibehalten,
es sei denn, Sie bitten ausdriicklich um Ausschluss und Vernichtung dieser Daten.

Wir wiirden uns sehr iiber die Teilnahme lhres Kindes freuen, denn bei diesen seltenen
Erkrankungen ist jeder teilnehmende Patient fiir eine aussagekraftige Untersuchung sehr
wichtig.

Was passiert wahrend der Studie?

Nachdem Sie und lhr Kind lhre Einwilligung zur Studienteilnahme gegeben haben, werden
Sie gemeinsam gebeten, Fragen beziiglich des Hintergrundes, der Krankengeschichte und
medizinischen Betreuung lhres Kindes in dem vorliegenden Fragebogen zu beantworten.
Sie werden auBBerdem zu der Gesundheit und dem allgemeinem Wohlbefinden lhres Kindes
befragt. Ferner werden Fragen zu lhrer beruflichen Situation und zu den Auswirkungen, die
die Betreuung lhres Kindes auf lhr tagliches Leben hat, zu beantworten. Wenn |hr Kind alt
genug ist, wird es gebeten, Fragen zu seiner Lebensqualitat selbst zu beantworten (wenn Ihr
Kind diese Fragen nicht alleine beantworten kann, kénnen Sie ihm dabei helfen).

Welche moglichen Risiken und Unannehmlichkeiten sind mit der Teilnahme
verbunden?

Mit der Teilnahme an dieser Studie sind keine direkten Risiken verbunden. Fir manche
Personen ist die Beantwortung von Fragen zum Gesundheitszustand und zur Behandlung
ihres Kindes jedoch mit emotionalem Stress verbunden. Aus diesem Grund finden Sie unten
in diesem Informationsblatt eine Kontaktnummer, die Sie anrufen kdnnen, wenn Sie oder lhr
Kind sich aufgrund der Teilnahme an dieser Studie aufgebracht fihlen.

Welche moglichen Vorteile sind mit der Teilnahme verbunden?

Die im Rahmen dieser Studie gesammelten Informationen sollen die Versorgungssituation
von Personen mit CMT-Neuropathien besser veranschaulichen und potenziell verbessern,
die spezifischen Probleme und Bedirfnisse von Patienten definieren und 2zukiinftige
klinische Studien vereinfachen, wie z. B. die Beurteilung neuer Medikamente.
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Welche Kosten sind mit der Teilnahme verbunden?
Fir Sie, Ihre private Krankenversicherung (falls zutreffend) bzw. lhre gesetzliche
Krankenversicherung entstehen keinerlei Kosten aufgrund lhrer Teilnahme an der Studie.

Wer genau fiihrt diese Studie durch?

Diese Studie wird durchgefiihrt von Arzten des Friedrich-Baur-Instituts der Ludwig-
Maximilians-Universitat in Minchen, die auch das deutsche Patientenregister betreuen.
Zusatzlich helfen bei der Auswertung der Ergebnisse aus den Fragebdgen wissenschaftliche
Kollegen des Instituts fiir Medizinmanagement und Gesundheitswissenschaften der
Universitat Bayreuth. VWeitere Personen und Institutionen sind nicht an dieser Studie
beteiligt, vor allem keine Krankenkassen oder pharmazeutischen Unternehmen.

Wie werden die personlichen Daten meines Kindes genutzt?

Jedem angeschriebenen und teilnehmenden Patienten wird eine spezielle Studien-
Identifikationsnummer zugeordnet, die auf lhrem Fragebogen steht. Diese Nummer wird
zuféllig vergeben und auf dem Fragebogen stehen keine weiteren Angaben, durch die lhr
Kind identifiziert werden kann.

Der Zugang zu den Qriginaldaten und zum Verschliisselungscode ist auf folgende Personen
beschrdnkt: Registerkuratorin Frau Simone Thiele, Studiendrztin Frau Dr. Ofivia Schreiber-
Katz. Die Unterlagen werden am Friedrich-Baur-Institut in Miinchen iiber einen Zeitraum von
max. 10 Jahren aufbewahit Eine Entschiiisselung erfolgt lediglich in Féllen, in denen es die
Sicherheit Ihres Kindes erfordert {,medizinische Griinde") oder falls es zu Anderungen in der
wissenschaftlichen Fragestellung kommt { wissenschaftliche Griinde”). Dieser Schliissel
wird nicht an Dritte weitergegeben.

lhr Kind hat die Méglichkeit an der Studie teilzunehmen, indem Sie gemeinsam die
Patienteninformation lesen, Sie als gesetzlicher Vertreter die Einwilligungserklarung
unterschreiben, Sie gemeinsam den Studienfragebogen ausfilllen und diese Dokumente in
einem frankieten Rickumschlag an den Registerkurator zuriicksenden. Die
Einwilligungserklarungen mit der Studien-Identifikationsnummer werden separat in einem
abgeschlossenen Raum vom Registerkurator aufbewahrt. Der Versand des Fragebogens
erfolgt nur durch das Friedrich-Baur-Institut und den dort ernannten Registerkurator. Damit
alle Patientendaten ausschlieBlich am Friedrich-Baur-Institut verbleiben, erfolgt der
Riickversand ebenfalls an das Friedrich-Baur-Institut. VVon dort werden die anonymisierten
Fragebdgen an das Institut fir Medizinmanagement und Gesundheitswissenschaften in
Bayreuth weitergeleitet.

Bei dieser Studie werden die Vorschriften idiber die drztliche Schweigepflicht und den
Datenschutz _eingehalten. Es werden persdnliche Daten und Befunde iiber Ihr Kind
erhoben, gespeichert und_verschliisseit (pseudonymisierf’). d.h. weder sein Name noch
seine Initialen oder das exakte Geburtsdatum erscheinen im Verschliisselungscode.

Im Falie des Widerrufs ihrer Einwilligung werden die pseudonymisiert gespeicherten Daten
in irreversibel anonymisierter’ Form weiter verwendet.

Die Ergebnisse der Studie werden méglicherweise in Prisentationen verwendet und/oder in
wissenschaftlichen Berichten verdffentlicht. Es werden aber keine Daten zu Einzelpersonen
présentiert und die Identitit lhres Kindes wird niemals preisgegeben oder veréffentlicht.

2 Pseudonymisierung bedeutet, dass lhre identifizierenden Daten wie Name und Geburtsdatum von lhren
Antworten im Studienfragebogen getrennt aufbewahrt werden, aber befugten Personen anhand der Studien-
Identifikationsnummer ein Rlckschluss auf lhre Person, z.B. zur Wahrung lhrer eigenen Sicherheit, moglich ist.
8 Anonymisierung bedeutet, dass |hre identifizierenden Daten geléscht werden und die noch vorliegenden Daten
keinerlei Ruckschliisse mehr auf [hre Person erlauben.
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Von wem wurde diese Studie uberpriift?

Diese Studie wurde von der Ethikkommission der Medizinischen Fakultdt der Ludwig-
Maximilians-Universitat Miinchen, Pettenkoferstr. 8a, 80336 Minchen uberprift und es
wurden keine ethisch-rechtlichen Bedenken gegen die Durchfiihrung dieser Studie geaulert.
AuRerdem wurde das Patientenregister ,Oversight Komitee" liber die Durchfiihrung dieser
Studie Uber das Patientenregister informiert und hat diesem Vorgehen zugestimmt.

An wen kann ich mich wenden, wenn ich weitere Informationen oder Hilfe benétige?
Wenn Sie Fragen zur Studie haben, wenden Sie sich an das deutsche Patientenregister:

Leitung: Prof. Dr. Maggie Walter, M.A.
Registerkuratorin: Frau Simone Thiele
Klinikum der Universitat Miinchen
Friedrich-Baur-Institut

Ziemssenstr. 1a

80336 Miinchen

Info-Telefon: 089-5160-7451

Email: register@treat-nmd.de
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Bitte mit zuriicksenden! Studien-1D:
(wird eingetragen)

Einwilligungserklarung

Name der Studie:

Auswirkungen von Charcot-Marie-Tooth Neuropathien auf die Lebenssituation
von Betroffenen und deren Umfeld

Bitte kreuzen Sie die entsprechenden Kistchen zur Abgabe Ihres Einverstiandnisses an:

1. Ich bestétige, dass ich den Informationstext vom 24.04.2015, Version
1, fir die oben angegebene Studie, sowie deren Ziele und Ablauf
gelesen und verstanden habe.

2. Ich habe keine offenen Fragen zu dieser Studie.

3. Ich verstehe, dass die Teilnahme meines Kindes freiwillig ist und dass
es jederzeit aus der Studie austreten kann. WWenn er aus der Studie
austreten mdchte, braucht er keinen Grund anzugeben. Eine
Beendigung der Studienteilnahme wirkt sich nicht negativ auf die
gesetzlichen Rechte sowie die medizinische Versorgung meines
Kindes aus.

4. [ch bin mit der Erhebung und Verwendung der persénlichen Daten
und Befunddaten meines Kindes nach MaBgabe der
Patienteninformation einverstanden.

5. Ich erklare mich mit der Teilnahme meines Kindes an der oben
angegebenen Studie einverstanden.

Vor- und Zuname des/der Patienten/in

Datum

Name und Unterschrift gesetzlicher VVertreter
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Anhang D: Patienteninformation und
Einwilligungserklarung im Alter von 16-17 Jahren

UNIVERSITAT
LU feie BAYREUTH

Nationale Querschnittsstudie':

Auswirkungen von _angeborenen  Neuropathien (Charcot-Marie-Tooth
Erkrankungen) auf die Lebenssituation von Betroffenen und deren Umfeld

Patienteninformation und Einwilligungserkldrung:

Version fiir Patienten (16 und 17 Jahre) und lhre Eltern/lhren Vormund

Sie sind eingeladen, an einer Studie fur Patienten mit einer angeborenen Neuropathie (CMT;
Charcot-Marie-Tooth Erkrankung) teilzunehmen. Bevor Sie sich zur Teilnahme entschliel3en,
mdchten wir Sie und lhre Eltern/lhren Vormund dartber informieren, welche Ziele mit der
Studie verfolgt werden, was wéhrend der Studie passiert und welche Rechte Ihre Eltern und
Sie als Teilnehmer haben. Bitte lesen Sie die folgenden Informationen sorgfaltig durch. Sie
nehmen an der Studie teil, indem Sie den beigeflugten Fragebogen — gerne gemeinsam —
beantworten und ihn zusammen mit den unterschriebenen Einwilligungserkléarungen mittels
beigeflugtem adressierten Rickumschlag an das deutsche Patientenregister zurlicksenden.
Die Beantwortung der Fragen dauert ca. 60 Minuten. Die gesammelten Informationen sind
fur Arzte und Wissenschaftler, die sich mit Charcot-Marie-Tooth Neuropathien (abgekirzt mit
CMT) beschéftigen, von groRem Wert.

Wieso werde ich zur Teilnahme eingeladen?

Sie werden zur Teilnahme an dieser Studie eingeladen, weil bei lhnen CMT diagnostiziert
wurde und Sie im deutschen Patientenregister, betrieben am Friedrich-Baur-Institut der
Ludwig-Maximilians-Universitat in Minchen, eingetragen sind.

Wieso wird diese Studie durchgefiihrt?

Das Ubergeordnete Ziel dieser Studie besteht darin, mehr dartber zu erfahren, wie sich
CMT-Neuropathien auf Menschen, die mit der Krankheit leben, und die Personen in ihrem
Umfeld (wie z. B. Partner, Eltern, andere Verwandte oder enge Freunde) auswirken. Hierzu
sollen Informationen Uber die medizinische und pflegerische Betreuung, die Personen mit
CMT erhalten, ihre Lebensqualitat, ihre Krankengeschichte und ihre kérperlichen
Beeintrachtigungen gewonnen werden. Insbesondere die personliche Einschatzung der
Schwere der Erkrankung und der Auspragung einzelner Symptome soll erfasst werden. Ein
weiteres Ziel besteht darin, die Betreuung von Personen mit CMT durch Partner, Eltern oder
enge Verwandte besser zu verstehen und die Zusatzkosten zu ermitteln, die in Familien
entstehen, in denen ein Patient lebt.

Da es sich bei CMT um eine genetische Erkrankung handelt, besteht die Hoffnung, dass
neue Medikamente und Therapieansatze entwickelt werden kénnen, die den Verlauf der
CMT aufhalten oder zumindest abschwéachen kénnen. Die Entwicklung solcher

' Bei einer nationalen Querschnittsstudie handelt es sich um eine deutschlandweite Studie, die den
Gesundheitszustand einer Bevolkerungsgruppe zu einem bestimmten Zeitpunkt abbildet.
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Medikamente ist mit sehr hohen Kosten verbunden. Wir haben das Ziel, in Kooperation mit
dem Institut fiir Medizinmanagement und Gesundheitswissenschaften (IMG) der Universitat
Bayreuth, eine von Sponsoren unabhdngige und unvoreingenommene Beschreibung,
Analyse und Bewertung von medizinischen MaRnahmen durchzufiihren, die heutige
symptomatische und zukiinftige Therapien umfassend bewertet. Wir mdchten zeigen, dass
sich aus gesamtgesellschaftlicher Perspektive die Entwicklung neuer Therapeutika trotz
hoher Kosten rentiert, da diese zu einem erheblichen Nutzen fiir Patienten,
Betreuungspersonen, Familien, Gesellschaft und Kostentréager fiihren kénnen. Durch die
Ergebnisse méchten wir die aktuelle Betreuungssituation aufzeigen und auf diesem Wege
dazu beitragen, die Versorgung langfristig zu verbessern sowie die Umsetzung neuer
Therapieansétze in die Praxis zu beschleunigen.

Muss ich an der Studie teilnehmen?

Die Entscheidung, ob Sie an der Studie teilnehmen oder nicht, liegt bei lhnen und Ihren
Eltern. Wenn Sie sich gegen die Teilnahme entschlieBen, hat das keinerlei Auswirkungen
auf lhre medizinische Betreuung. Wenn Sie sich fiir die Teilnahme entschlieen, werden Sie
formell um lhre Einwilligung gebeten, um zu bestétigen, dass Sie freiwillig an der Studie
teilnehmen. Weiterhin bitten wir Thre Eltern als gesetzlicher Vertreter um die Einwilligung.

Sie kdnnen jederzeit und ohne Angabe von Griinden aus der Studie austreten. VWWenn Sie die
Studie verlassen, werden die bis zu diesem Zeitpunkt gesammeilten Daten beibehalten, es
sei denn, Sie bitten ausdriicklich um Ausschluss und Vernichtung dieser Daten.

Wir wiirden uns sehr Uber lhre Teilnahme freuen, denn bei diesen seltenen Erkrankungen ist
jeder teilnehmende Patient fiir eine aussagekraftige Untersuchung sehr wichtig.

Was passiert wahrend der Studie?

Nachdem Sie und lhre Eltern lhre Einwilligung zur Studienteilnahme gegeben haben,
werden Sie gebeten, Fragen bezlglich lhres Hintergrundes, Ihrer Krankengeschichte und
lhrer medizinischen Betreuung in dem vorliegenden Fragebogen zu beantworten. Sie
werden auRBerdem zu lhrer Gesundheit und lhrem allgemeinen Wohlbefinden befragt. Vir
méchten Sie bitten, die Fragen so genau wie méglich zu beantworten. Wenn Sie diese
Fragen nicht alleine beantworten kdnnen, dirfen Ihre Eltern Ihnen dabei helfen.

Welche moglichen Risiken und Unannehmlichkeiten sind mit der Teilnahme
verbunden?

Mit der Teilnahme an dieser Studie sind keine direkten Risiken verbunden. Unten in diesem
Informationsblatt finden Sie jedoch die Kontaktnummer des deutschen Patientenregisters,
die Sie anrufen kénnen, wenn lhnen die Teilnahme an dieser Studie emotionalen Stress
bereitet.

Welche moglichen Vorteile sind mit der Teilnahme verbunden?

Die im Rahmen dieser Studie gesammelten Informationen sollen die Versorgungssituation
von Personen mit CMT-Neuropathien besser veranschaulichen und potenziell verbessern,
die spezifischen Probleme und Bedirfnisse von Patienten definieren und 2zukiinftige
klinische Studien vereinfachen, wie z. B. die Beurteilung neuer Medikamente.

Welche Kosten sind mit der Teilnahme verbunden?
Fir Sie, Ihre private Krankenversicherung (falls zutreffend) bzw. lhre gesetzliche
Krankenversicherung entstehen keinerlei Kosten aufgrund lhrer Teilnahme an der Studie.
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Wer genau fuhrt diese Studie durch?

Diese Studie wird durchgefilhit von Arzten des Friedrich-Baur-Instituts der Ludwig-
Maximilians-Universitat in Minchen, die auch das deutsche Patientenregister betreuen.
Zusatzlich helfen bei der Auswertung der Ergebnisse aus den Fragebdgen wissenschaftliche
Kollegen des Instituts fir Medizinmanagement und Gesundheitswissenschaften der
Universitat Bayreuth. VWeitere Personen und Institutionen sind nicht an dieser Studie
beteiligt, vor allem keine Krankenkassen oder pharmazeutischen Unternehmen.

Wie werden meine personlichen Daten genutzt?

Jedem angeschriebenen und teilhnehmenden Patienten wird eine spezielle Studien-
Identifikationsnummer zugeordnet, die auf lhrem Fragebogen steht. Diese Nummer wird
zuféllig vergeben und auf dem Fragebogen stehen keine weiteren Angaben, durch die Sie
identifiziert werden kénnten.

Der Zugang zu den Originaldaten und zum Verschliisselungscode ist auf folgende Personen
beschrdnkt. Registerkuratorin Frau Simone Thiele, Studienérztin Frau Dr. Olivia Schreiber-
Katz. Die Unterlagen werden am Friedrich-Baur-institut in Miinchen iiber einen Zeitraum von
max. 10 Jahren aufbewahrt. Eine Entschilisselung erfolgt lediglich in Féllen, in denen es lhre
eigene_Sicherheit_erfordert (. medizinische Griinde*) oder falls_es zu Anderungen in_der
wissenschaftlichen Fragestellung kommt (,wissenschaftliche Griinde®). Dieser Schliissel
wird nicht an Dritte weitergegeben.

Sie haben die Méglichkeit an der Studie teilzunehmen, indem Sie gemeinsam mit Ihren
Eltern die Patienteninformation lesen, Sie und lhre Eltern als Ihr gesetzlicher Vertreter die
Einwilligungserklarungen unterschreiben, Sie — gerne gemeinsam — den Studienfragebogen
ausfillen und diese Dokumente in einem frankierten Riickumschlag an den Registerkurator
zurlicksenden. Die Einwilligungserklarungen mit der Studien-ldentifikationsnummer werden
separat in einem abgeschlossenen Raum vom Registerkurator aufbewahrt. Der Versand des
Fragebogens erfolgt nur durch das Friedrich-Baur-Institut und dem dort ernannten
Registerkurator. Damit alle Patientendaten ausschlieBlich am Friedrich-Baur-Institut
verbleiben, erfolgt der Rickversand ebenfalls an das Friedrich-Baur-Institut. Von dort
werden die anonymisierten Fragebdgen an das Institut fir Medizinmanagement und
Gesundheitswissenschaften in Bayreuth weitergeleitet.

Bei dieser Studie werden die Vorschriften iiber die drztliche Schweigepflicht und den
Datenschutz eingehalten. Es werden persénliche Daten und Befunde (iber Sie erhoben,
gespeichert und verschiiisselt (pseudonymisiert’) weitergegeben_d.h. weder ihr Name noch
[hre Initialen oder das exakte Geburtsdatum erscheinen im Verschifisselungscode.

Im Falle des Widerrufs ihrer Einwilligung werden die pseudonymisiert gespeicherten Daten
in irreversibel anonymisierter’ Form weiter verwendet.

Die Ergebnisse der Studie werden méglicherweise in Présentationen verwendet und/oder in
wissenschaftlichen Berichten verdffentlicht. Es werden aber keine Daten zu Einzelpersonen
présentiert und lhre Identitdt wird niemals preisgegeben oder veriffentlicht.

2 Pseudonymisierung bedeutet, dass lhre identifizierenden Daten wie Name und Geburtsdatum von lhren
Antworten im Studienfragebogen getrennt aufbewahrt werden, aber befugten Personen anhand der Studien-
Identifikationsnummer ein Rickschluss auf Ihre Person, z.B. zur Wahrung lhrer eigenen Sicherheit, moglich ist.

* Anonymisierung bedeutet, dass lhre identifizierenden Daten geldscht werden und die noch vorliegenden Daten
keinerlei Riickschliisse mehr auf Ihre Person erlauben.
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Von wem wurde diese Studie uberpriift?

Diese Studie wurde von der Ethikkommission der Medizinischen Fakultdt der Ludwig-
Maximilians-Universitat Miinchen, Pettenkoferstr. 8a, 80336 Minchen uberprift und es
wurden keine ethisch-rechtlichen Bedenken gegen die Durchfiihrung dieser Studie geaulert.
AuRerdem wurde das Patientenregister ,Oversight Komitee" liber die Durchfiihrung dieser
Studie Uber das Patientenregister informiert und hat diesem Vorgehen zugestimmt.

An wen kann ich mich wenden, wenn ich weitere Informationen oder Hilfe benétige?
Wenn Sie Fragen zur Studie haben, wenden Sie sich an das deutsche Patientenregister:

Leitung: Prof. Dr. Maggie Walter, M.A.
Registerkuratorin: Frau Simone Thiele
Klinikum der Universitat Miinchen
Friedrich-Baur-Institut

Ziemssenstr. 1a

80336 Miinchen

Info-Telefon: 089-5160-7451

Email: register@treat-nmd.de
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Bitte mit zurticksenden! Studien-ID:
(wird eingetragen)

Einwilligungserklarung

Name der Studie:

Auswirkungen von Charcot-Marie-Tooth Neuropathien auf die Lebenssituation
von Betroffenen und deren Umfeld

Bitte kreuzen Sie die entsprechenden Kistchen zur Abgabe Ihres Einverstandnisses an:

1. Ich bestéatige, dass ich den Informationstext vom 24.04.2015, Version
1, fur die oben angegebene Studie, sowie deren Ziele und Ablauf
gelesen und verstanden habe.

2. Ich habe keine offenen Fragen zu dieser Studie.

3. Ich verstehe, dass meine Teilnahme freiwillig ist und dass ich jederzeit
aus der Studie austreten kann. Wenn ich aus der Studie austreten
méchte, brauche ich keinen Grund anzugeben. Eine Beendigung der
Studienteilnahme wirkt sich nicht negativ auf meine gesetzlichen
Rechte sowie meine medizinische Versorgung aus.

4. [ch bin mit der Erhebung und Verwendung meiner persénlicher Daten
und Befunddaten nach MaRgabe der Patienteninformation

einverstanden.

5. Ich erklare mich mit der Teilnahme an der oben angegebenen Studie
einverstanden.

Vor- und Zuname Unterschrift des Patienten Datum
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Bitte mit zuriicksenden! Studien-1D:
(wird eingetragen)

Einwilligungserklarung

Name der Studie:

Auswirkungen von Charcot-Marie-Tooth Neuropathien auf die Lebenssituation
von Betroffenen und deren Umfeld

Bitte kreuzen Sie die entsprechenden Kistchen zur Abgabe Ihres Einverstiandnisses an:

1. Ich bestétige, dass ich den Informationstext vom 24.04.2015, Version
1, fir die oben angegebene Studie, sowie deren Ziele und Ablauf
gelesen und verstanden habe.

2. Ich habe keine offenen Fragen zu dieser Studie.

3. Ich verstehe, dass die Teilnahme meines Kindes freiwillig ist und dass
es jederzeit aus der Studie austreten kann. WWenn er aus der Studie
austreten mdchte, braucht er keinen Grund anzugeben. Eine
Beendigung der Studienteilnahme wirkt sich nicht negativ auf die
gesetzlichen Rechte sowie die medizinische Versorgung meines
Kindes aus.

4. [ch bin mit der Erhebung und Verwendung der persénlichen Daten
und Befunddaten meines Kindes nach MaBgabe der
Patienteninformation einverstanden.

5. Ich erklare mich mit der Teilnahme meines Kindes an der oben
angegebenen Studie einverstanden.

Vor- und Zuname des/der Patienten/in

Datum

Name und Unterschrift gesetzlicher VVertreter
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Anhang E: Patienteninformation und
Einwilligungserklarung fur Patienten < 16 Jahre

Luowic- j UNIVERSITAT
LMU e BAYREUTH

Studie zum Thema:

Auswirkungen _von ___angeborenen _ Neuropathien (Charcot-Marie-Tooth
Erkrankungen) auf die Lebenssituation von Betroffenen und deren Umfeld

Patienteninformation und Einwilligungserkladrung:

Version fiir Patienten unter 16 Jahren

Du wirst eingeladen, an einer Studie teilzunehmen. Bevor du dich zur Teilnahme
entschliet, méchten wir dich darlUber informieren, welche Ziele mit der Studie
verfolgt werden, was wahrend der Studie passiert und welche Rechte du als
Teilnehmer hast. Bitte lies die folgenden Informationen sorgféltig durch. Deine
Teilnahme an der Studie dauert ca. 60 Minuten. Die gesammelten Informationen
sind fur Arzte und Forscher, die sich mit Charcot-Marie-Tooth Neuropathien
(abgekurzt mit CMT) beschaftigen, von groRem Wert.

Wieso werde ich zur Teilnahme eingeladen?

Du wirst zur Teilnahme an dieser Studie eingeladen, weil bei dir CMT diagnostiziert
wurde und du im deutschen Patientenregister, betrieben am Friedrich-Baur-Institut
der Ludwig-Maximilians-Universitat in Minchen, eingetragen bist.

Wieso wird diese Studie durchgefiihrt?

Das Ziel dieser Studie ist, mehr dartber zu erfahren, wie sich deine Erkrankung auf
Menschen, die mit der Krankheit leben, und ihre Betreuungspersonen (wie z. B.
Eltern, andere Verwandte oder enge Freunde) auswirkt. Wir méchten auch lernen,
wie gut du medizinisch und pflegerisch betreut wirst, wie deine Lebensqualitat ist,
wie deine Krankengeschichte und deine kérperlichen Beeintrachtigungen aussehen.

Durch die Ergebnisse dieser Studie méchten wir die medizinische Betreuung von
Patienten aufzeigen und auf diesem Weg dazu beitragen, die Versorgung langfristig
zu verbessern und die Einfuhrung neuer Medikamente in die Praxis zu
beschleunigen.

Muss ich an der Studie teilnehmen?

Die Entscheidung, ob du an der Studie teilnimmst oder nicht, liegt ganz bei dir. Wenn
du dich gegen die Teilnahme entschliel3t, andert sich nichts an deiner medizinischen
Versorgung und niemand wird es dir ibelnehmen. Wenn du dich fir die Teilnahme
entschliel®t, wirst du um deine Einwilligung gebeten, um zu bestatigen, dass du
freiwillig an der Studie teilnimmst. Du kannst jederzeit aus der Studie austreten,
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ohne einen Grund dafur anzugeben. Wenn du die Studie verldsst, werden die bis zu
diesem Zeitpunkt gesammelten Daten beibehalten, es sei denn, du bittest
ausdriicklich darum, dass diese Daten nicht verwendet und geléscht werden.

Da deine Krankheit sehr selten ist, wlrden wir uns freuen, wenn du teilnehmen
mochtest, da uns die Antworten von jedem einzelnen Patienten sehr helfen werden.

Was passiert wahrend der Studie?

Nachdem du und deine Betreuungsperson die Einwilligung zur Studienteilnahme
gegeben haben, wirst du gebeten, deine Eltern oder deiner Betreuungsperson bei
der Beantwortung von Fragen zu deiner Krankheit, deiner Krankengeschichte und
deiner medizinischen Betreuung in einem Fragebogen zu helfen. Du wirst aulerdem
nach deiner Gesundheit und deinem allgemeinen Wohlbefinden gefragt. Wir
mdchten dich bitten, die Fragen so genau wie mdglich zu beantworten.

Welche moglichen Risiken und Unannehmlichkeiten sind mit der Teilnahme
verbunden?

Mit der Teilnahme an dieser Studie sind keine direkten Risiken verbunden. Unten in
diesem Informationsblatt findest du jedoch die Kontaktnummer des deutschen
Patientenregisters, die du oder deine Eltern/Betreuungsperson anrufen kénnen,
wenn du dich wegen der Teilnahme an dieser Studie aufgebracht oder gestresst
fahlst.

Welche moglichen Vorteile sind mit der Teilnahme verbunden?

Die im Rahmen dieser Studie gesammelten Informationen sollen die medizinische
Betreuung von Menschen mit deiner Krankheit besser veranschaulichen und
vielleicht sogar verbessern, die spezifischen Probleme und Bediirfnisse einer Person
mit dieser Krankheit herausfinden, die Bedirfnisse von Betreuungspersonen besser
zeigen und zukinftige Studien vereinfachen, wie z. B. die Beurteilung neuer
Medikamente.

Welche Kosten sind mit der Teilnahme verbunden?
Die Teilnahme an dieser Studie kostet nichts.

Wer genau fiihrt diese Studie durch?

Diese Studie wird durchgefihrt von Arzten des Friedrich-Baur-Instituts der Ludwig-
Maximilians-Universitat in Munchen, die auch das deutsche Patientenregister
betreuen. Zuséatzlich helfen bei der Auswertung der Ergebnisse aus den Fragebdgen
wissenschaftliche Kollegen des Instituts fur Medizinmanagement und
Gesundheitswissenschaften der Universitdt Bayreuth. \Weitere Personen und
Institutionen sind nicht an dieser Studie beteiligt, vor allem keine Krankenkassen
oder pharmazeutischen Unternehmen.

Wie werden meine personlichen Daten genutzt?

Jedem Teilnehmer wird ein spezieller Studiencode zugeordnet. Diese Nummer wird
zufallig vergeben und steht auf deinem Fragebogen, auf dem keine weiteren Daten,
wie dein Name und Geburtsdatum stehen.
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Du hast die Moglichkeit, an der Studie teilzunehmen, in dem du die
Patienteninformation liest, die Einwilligungserklarung unterschreibst, den
Studienfragebogen zusammen mit deinen Eltern oder deiner Betreuungsperson
ausfillst und alles in dem frankieten RUckumschlag an das deutsche
Patientenregister zurlicksendest. So bleiben alle deine Daten ausschlieRlich am
Friedrich-Baur-Institut. Die weitere Datenauswertung erfolgt anonym nur mit Hilfe
des Studiencodes, so werden deine Angaben geschiitzt. Bei dieser Studie werden
die Vorschriften Gber die arztliche Schweigepflicht und den Datenschutz eingehalten.
Die Ergebnisse der Studie werden moglicherweise in wissenschaftlichen Berichten
verdffentlicht. Es werden aber keine Daten zu deiner Person gezeigt und deine
Identitat wird niemals preisgegeben.

Von wem wurde diese Studie uiberpriift?

Diese Studie wurde von der Ethikkommission der Medizinischen Fakultét der
Ludwig-Maximilians-Universitdt Muinchen, Pettenkoferstr. 8a, 80336 Minchen
Uberpruft und es wurden keine Bedenken gegen die Durchfihrung dieser Studie
gedulert.

AuBerdem wurde das Aufsichtskomitee des Patientenregisters Uber die
Durchfuhrung dieser Studie informiert und hat diesem Vorgehen zugestimmt.

An wen kann ich mich wenden, wenn ich weitere Informationen oder Hilfe
brauche?
Wenn du Fragen zur Studie hast, wende dich an das deutsche Patientenregister:

Leitung: Prof. Dr. Maggie Walter, M.A.
Registerkuratorin: Frau Simone Thiele
Klinikum der Universitdt Minchen
Friedrich-Baur-Institut

Ziemssenstr. 1a

80336 Miinchen

Info-Telefon: 089-5160-7451

Email: register@treat-nmd.de
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Bitte mit zurticksenden! Studien-ID:
(wird eingetragen)

Einwilligungserklarung

Name der Studie:

Auswirkungen von Charcot-Marie-Tooth Neuropathien auf die Lebenssituation
von Betroffenen und deren Umfeld

Bitte kreuze die Kastchen an, wenn du mit der Teilnahme
einverstanden bist.

1. Ich bestatige, dass ich den Informationstext vom 24. April 2015,
Version 1, fir die oben angegebene Studie gelesen und
verstanden habe und dass ich keine offenen Fragen mehr dazu
habe. 0

2. Ich verstehe, dass meine Teilnahme freiwillig ist und dass ich
jederzeit aufhdren kann. Wenn ich aufhdren mochte, brauche
ich keinen Grund anzugeben und meine arztliche Betreuung
sowie meine gesetzlichen Rechte sind dadurch nicht betroffen. O

3. Ich verstehe, dass die Ergebnisse der Studie vielleicht in
wissenschaftlichen Berichten veréffentlicht werden, aber dass
mein Name nicht erscheint. Meine persdnlichen Daten werden
geschitzt und nicht weitergegeben. O

4. Ich erkldare mich mit der Teilnahme an der oben angegebenen
Studie einverstanden. O

Dein Name

Datum
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Anhang F: Fragebogen fur Patienten ab 16 Jahren

7/ UNIVERSITAT
407 | BAYREUTH

u AT
runCHEN

Fragebogen fiir Patienten mit einer angeborenen Neuropathie
(CMT; Charcot-Marie-Tooth Erkrankung)

Liebe Patienten’,

vielen Dank, dass Sie sich die Zeit nehmen, den Fragebogen fiir Patienten mit einer
angeborenen Neuropathie {CMT; Charcot-Marie-Tooth Erkrankung) auszufillen.

Sollten Sie an einer anderen Erkrankung als CMT erkrankt sein oder sich unsicher sein,
wenden Sie sich bitte vor der Beantwortung des Fragebogens an die Kuratorin des
Patientenregisters (Fr. Thiele, Tel. 089-44005-7451}.

Wir bitten Sie, den Fragebogen selbst auszufiillen, gerne diirfen lhre Partner, Eltern oder
Betreuer Sie bei der Beantwortung der Fragen unterstitzen.

Um eine genaue Aufstellung der Bediirfnisse der Patienten und Angehorigen erheben zu
kénnen, ist eine ausfihrliche Analyse notwendig. Dabei ldsst es sich nicht vermeiden, auch
Fragen zu stellen, die eventuell sehr persénlich sind. Hierbei bitten wir Sie um Ihr
Verstandnis. Der Fragebogen wird vollstéandig anonym ausgewertet, sodass keine
Riickschliisse auf Ihre eigene Person gezogen werden kénnen.

Die eingebauten und markierten Filterfragen {(z.B.: ,,Gehen Sie bitte weiter zur Frage 11")
dienen dazu, den Fragebogen flr Sie so kurz wie méglich zu halten. Es ist in lhrem Interesse,
umfassende Daten zu erheben, um dadurch auf die Versorgungssituation positiv Einfluss
nehmen zu kénnen.

Wir danken lhnen fiir Ihre Unterstiitzung und die Zeit, die Sie sich zur Beantwortung der
Fragen nehmen!

! mit Patient” sind Patientinnen sowie Patienten angesprochen.
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Anleitung

Diese Anleitung soll lhnen das Ausfillen des Fragebogens erleichtern.

-> Sofern Sie keine konkreten Angaben zur Anzahl von Hilfsmitteln oder Produkten
machen kénnen, bitten wir Sie um eine ungefihre Einschitzung.

Beispiele zum Ausfiillen:
1. | Geben Sie bitte Ihr Geschlecht an.

Weiblich X

Mannlich

2. | Geben Sie bitte lhr Alter an.

43 Jahre

3. | Tragen Sie bitte die Anzahl der folgenden Mobilitédtshilfen ein, die Sie derzeit
aufgrund lhrer CMT-Erkrankung bendtigen, sowie ggf. die Kosten und Erstattungen
pro Exemplar. Bitte geben Sie in der letzten Spalte an, seit wie vielen Jahren Sie
dieses Hilfsmittel bendtigen.

Anzahl | Gesamtkosten | Erstattete | Notwendig
in Euro pro Kosten pro seit
Exemplar Exemplar
Orthopadische Schuhe {Paar) 1 1200 € 1120 € 2 Jahren

Falls Sie ihre Antwort berichtigen méchten, fillen Sie das falsche Kastchen, wie in dem
Beispiel aus. Das Schwarz ausgemalte Kdstchen wurde berichtigt. Dafliir wurde die
zutreffende Antwort ,,Nein” angekreuzt.

4. | Mussten Sie aufgrund lhrer CMT-Erkrankung den Arbeitsplatz oder den Beruf
wechseln?

Ja [ |

Nein X
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Allgemeine Angaben

Angaben zu lhrer Person

1.

Geben Sie bitte |hr Geschlecht an.

Weiblich

Mannlich

Geben Sie bitte lhr Alter an.

lahre

Geben Sie bitte lhre GroRe an.

cm

Geben Sie bitte lhr Gewicht an.

kg

Geben Sie bitte lhren Familienstand an.

Ledig

In einer Partherschaft lebend

Verheiratet

Geschieden

Verwitwet

O (oo o
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6. | In welchem Bundesland haben Sie derzeit lhren Wohnsitz?
Baden-Wirttemberg | Niedersachsen |
Bayern O Nordrhein-Westfalen O
Berlin O Rheinland-Pfalz O
Brandenburg O Saarland O
Bremen O Sachsen O
Hamburg | Sachsen-Anhalt |
Hessen O Schleswig-Holstein O
Mecklenburg-Vorpommern O Thiiringen O

7. | Wann wurde bei lhnen von lhrem Arzt eine CMT-Erkrankung festgestellt?

Im Jahr 19 oder 20

8. | Wann haben die ersten Anzeichen lhrer CMT-Erkrankung begonnen?

Im Jahr 19 oder 20

9. | Was waren die ersten Anzeichen/Symptome Ihrer CMT-Erkrankung (z.B. Stiirze,
Gehprobleme, FuBfehlstellungen, Gefiihlsstérungen an Hinden oder FiiRen)?

10. | Ist die Diagnose Ihrer CMT-Erkrankung genetisch gesichert?

Ja [l
Nein O
= Wenn Nein: Gehen Sie bitte weiter zur Frage 13.
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11. | Welcher Subtyp der CMT-Erkrankung (z.B. CMT1A, CMT1X, CMT2A, HNPP etc.) wurde
bei lhnen festgestellt?
Ich weil} es nicht genau O
12. | Wann wurde diese genetische Untersuchung durchgefiihrt?
(Bitte geben Sie ungefihr den Monat und das Jahr an, Bsp.: Mai 2008)
(Monat/Jahr)
13. | Sind weitere Personen, die in lhrem Haushalt leben, von einer CMT-Erkrankung
betroffen?
Ja O
Nein
- Wenn Nein: Gehen Sie bitte weiter zur Frage 15. [
14. | Welche weitere Person, die in lhrem Haushalt lebt, ist von einer CMT-Erkrankung
betroffen?
Mutter/Vater O
Partner/in O
Mitbewohner/in ]
Sohn/Tochter O
Sonstige: g
15. | Welche Erkrankungen auBBer der CMT sind bei lhnen auBerdem von einem Arzt
diagnostiziert worden? Bitte geben Sie alle lhnen zusétzlich bekannten Erkrankungen
an.
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16. | Bezogen auf lhren eigenen Gesundheitszustand, wie hdufig haben Sie Probleme mit

den folgenden Symptomen?

nie oder selten gelegentlich oft oder immer
Probleme mit den FiiRen und
Beinen, z.B. eingeschrankte | | |
Gehfdhigkeit, Taubheit
Probleme mit den Handen und
Armen, z.B. eingeschrénkte | O |
Funktion und Feingeflhl
Schmerzen O O O
Erschépfung und Miidigkeit O O O

\ Hinweise zu den Fragen 17-25:

Im Folgenden werden Sie gebeten, fiktive Gesundheitszustinde zu bewerten. Jede
Auswahlfrage beschreibt zwei Gesundheitszustdnde: Zustand A und B. Wahlen Sie bitte
jeweils den Gesundheitszustand, den Sie als schlimmer bewerten. Dazu finden Sie im

Anschluss ein Beispiel. Sollten Sie beide Szenarien als schlimm einstufen, wahlen Sie bitte

den Gesundheistzustand, den Sie als den Schlimmeren empfinden. Bitte kreuzen Sie nur

einen Zustand in jeder Frage an.

Beispiel:

Welchen Gesundheitszustand empfinden Sie als den Schlimmeren?

Zustand A

Zustand B

Probleme mit den FilRen und Beinen:
oft oder immer

Probleme mit den FiiBen und Beinen:
nie oder selten

Probleme mit den Hénden und Armen:
nie oder selten

Probleme mit den Handen und Armen:
gelegentlich

Schmerzen:
nie oder selten

Schmerzen:
oft oder immer

Erschépfung und Midigkeit:
oft oder immer

Erschépfung und Miidigkeit:
gelegentlich

0

X
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Welchen Gesundheitszustand empfinden S

ie als den Schlimmeren?

Zustand A

Zustand B

Probleme mit den FiiBen und Beinen:
gelegentlich

Probleme mit den FiiRen und Beinen:
oft oder immer

Probleme mit den Handen und Armen:
oft oder immer

Probleme mit den Handen und Armen:
nie oder selten

Schmerzen:
oft oder immer

Schmerzen:
nie oder selten

Erschépfung und Miidigkeit:
nie oder selten

Erschépfung und Miidigkeit:
gelegentlich

a

O

18.

Welchen Gesundheitszustand empfinden S

ie als den Schlimmeren?

Zustand A

Zustand B

Prebleme mit den FiiBen und Beinen:
oft oder immer

Probleme mit den Fiien und Beinen:
nie oder selten

Probleme mit den Hinden und Armen:
gelegentlich

Probleme mit den Hénden und Armen:
oft oder immer

Schmerzen:
gelegentlich

Schmerzen:
oft oder immer

Erschépfung und Miidigkeit:
nie oder selten

Erschopfung und Miidigkeit:
gelegentlich

d

O

19.

Welchen Gesundheitszustand empfinden S

ie als den Schlimmeren?

Zustand A

Zustand B

Probleme mit den FiiBen und Beinen:
nie oder selten

Probleme mit den FiiBen und Beinen:
gelegentlich

Probleme mit den Hinden und Armen:
nie oder selten

Probleme mit den Handen und Armen:
gelegentlich

Schmerzen:
nie oder selten

Schmerzen:
gelegentlich

Erschépfung und Midigkeit:
nie oder selten

Erschopfung und Miidigkeit:
gelegentlich

a

O
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Welchen Gesundheitszustand empfinden S

ie als den Schlimmeren?

Zustand A

Zustand B

Probleme mit den FiiBen und Beinen:
gelegentlich

Probleme mit den FiiBen und Beinen:
oft oder immer

Probleme mit den Handen und Armen:
nie oder selten

Probleme mit den Handen und Armen:
gelegentlich

Schmerzen:
gelegentlich

Schmerzen:
oft oder immer

Erschépfung und Midigkeit:
oft cder immer

Erschépfung und Midigkeit:
nie oder selten

a

O

21.

Welchen Gesundheitszustand empfinden S

ie als den Schlimmeren?

Zustand A

Zustand B

Probleme mit den FiiBen und Beinen:
nie oder selten

Probleme mit den FiiBen und Beinen:
gelegentlich

Probleme mit den Hinden und Armen:
gelegentlich

Probleme mit den Handen und Armen:
oft oder immer

Schmerzen:
oft oder immer

Schmerzen:
nie oder selten

Erschépfung und Miidigkeit:
oft oder immer

Erschépfung und Midigkeit:
nie oder selten

d

O

22.

Welchen Gesundheitszustand empfinden S

ie als den Schlimmeren?

Zustand A

Zustand B

Probleme mit den FiiBen und Beinen:
nie oder selten

Probleme mit den FiiBen und Beinen:
gelegentlich

Probleme mit den Hinden und Armen:
oft oder immer

Probleme mit den Handen und Armen:
nie oder selten

Schmerzen:
gelegentlich

Schmerzen:
oft oder immer

Erschépfung und Midigkeit:
gelegentlich

Erschopfung und Miidigkeit:
oft oder immer

a

O
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23. | Welchen Gesundheitszustand empfinden Sie als den Schlimmeren?
Zustand A Zustand B
Probleme mit den FiiBen und Beinen: Probleme mit den FiiBen und Beinen:
gelegentlich oft oder immer
Probleme mit den Handen und Armen: Probleme mit den Handen und Armen:
gelegentlich oft oder immer
Schmerzen: Schmerzen:
nie oder selten gelegentlich
Erschépfung und Midigkeit: Erschépfung und Midigkeit:
gelegentlich oft oder immer
O O
24. | Welchen Gesundheitszustand empfinden Sie als den Schlimmeren?
Zustand A Zustand B
Probleme mit den FiiBen und Beinen: Probleme mit den FiiBen und Beinen:
oft oder immer nie oder selten
Probleme mit den Hinden und Armen: Probleme mit den Handen und Armen:
oft oder immer nie oder selten
Schmerzen: Schmerzen:
nie oder selten gelegentlich
Erschépfung und Miidigkeit: Erschopfung und Miidigkeit:
oft oder immer nie oder selten
] O
25. | Welchen Gesundheitszustand empfinden Sie als den Schlimmeren?

Zustand A

Zustand B

Probleme mit den FiiBen und Beinen:
oft oder immer

Probleme mit den FiiBen und Beinen:
nie oder selten

Probleme mit den Hinden und Armen:
nie oder selten

Probleme mit den Handen und Armen:
gelegentlich

Schmerzen:
oft oder immer

Schmerzen:
nie oder selten

Erschépfung und Mudigkeit:
gelegentlich

Erschépfung und Miidigkeit:
oft oder immer

a

O
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26. | Bitte geben Sie fiir die nachfolgenden Symptome an, wie wichtig diese fiir Sie sind.
Nicht Sehr
wichtig wichtig
Probleme mit den Fiien und Beinen O O O O O
Probleme mit den Handen und Armen O O O O O
Schmerzen O O O O O
Erschépfung und Midigkeit O | O | |
27. | Haben Sie das Gefiihl, aufgrund lhrer CMT-Erkrankung im Alltag eingeschrdnkt zu
sein?
Ja O
Nein
- Wenn Nein: Gehen Sie bitte weiter zur Frage 29. O
28. | Wie sehr sind Sie aufgrund lhrer CMT-Erkrankung in lhrem Alltag eingeschrénkt?
Nicht Wenig | Ziemlich Sehr
Zeitlich
{z.B.: Zeit fUr Haushalt, Freizeit) D D D D
Kérperlich
{z.B.: Hausarbeit) D D
Psychisch
{z.B.: Stress in der Familie) D D D D
In der Mobilitat
{z.B.: Spontaner, uneingeschrénkter O | O [l
Ortswechsel}
In der Flexibilitat
{z.B.: Kurzfristige, spontane Unternehmungen) D D D D
Sozial
(2.B.: Kontakt zu Freunden, gesellschaftliche O O O O
Integration)
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Angaben zu lhrer medizinischen Betreuung

Durch Ihre nachfolgenden Angaben versuchen wir, Ihre Versorgung und die finanziellen

Belastungen durch Ihre Erkrankung einzuschéatzen.

Krankenversicherung

29. | Bei welcher Art von Krankenversicherung sind Sie versichert? Diese Frage bezieht
sich auf die Hauptversicherung, nicht auf Zusatzversicherungen.
Bei einer gesetzlichen Krankenversicherung
-» Gehen Sie bitte weiter zur Frage 31. O
Bei einer privaten Krankenversicherung ]
30. | Wie hoch ist der monatliche Beitrag an die private Krankenversicherung?
€ []  Keine Angabe
31. | Sind Sie von Zuzahlungen (z.B. fiir medizinische Leistungen, Medikamente, etc.)
befreit?
Ja OdJ
Nein O]
Chronikerregelung
(Eigene Zuzahlungen bis 1% des Bruttoeinkommens) O
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Im Folgenden werden Sie gebeten, Anzahl und Gesamtkosten notwendiger Hilfsmittel fir

den privaten Gebrauch anzugeben. Bitte beachten Sie, dass Sie nur Hilfsmittel angeben, die

Sie aufgrund lhrer CMT-Erkrankung bendtigen und nicht aufgrund anderer Erkrankungen.

Falls ein Teil der Kosten durch die Krankenkasse oder andere erstattet wurden, geben Sie

diesen Erstattungsbetrag bitte ebenfalls an. Sollten Sie die exakte Anzahl und/oder die Hohe

der Kosten nicht genau wissen, versuchen Sie bitte zu schitzen. Wenn Sie auler den

vorgeschlagenen weitere Hilfsmittel nutzen, geben Sie diese hitte unter Sonstiges an —

idealerweise mit der genauen Bezeichnung oder dem Produktnamen.

32.

Tragen Sie bitte die Anzahl der folgenden Alltagshilfsmittel ein, die Sie derzeit
aufgrund lhrer CMT-Erkrankung bendtigen, sowie ggf. die Kosten und Erstattungen
pro Exemplar. Bitte geben Sie in der letzten Spalte an, seit wie vielen Jahren Sie

dieses Hilfsmittel bendtigen.

Anzahl | Gesamtkosten | Erstattete Notwendig
in Euro pro Kosten pro seit
Exemplar Exemplar

Griffverdickung und -adapter
(z.B. flr Stifte, Besteck) £ € Jahren
Drehbhilfe fiir Schlissel,
Wasserhdahne u. &, € € Jahren
Knopfhilfe € € Jahren
Strumpfan-/-auszicher
(z.B. Butler) € € Jahren
Sonstige ergotherapeutische
Hilfsmittel fiir die Hande:

€ € Jahren
Bettpfosten/
-rahmenerhohung € € Jahren
Einlegerahmen zur
Hohenverstellung im Bett € € Jahren
Stlitz-/ Kompressionsstrumpf € € Jahren
Sitzerhdhung € € Jahren
Toilettensitzerhohung € € Jahren
Duschsitz/-hocker ¢ € Jahren
Badewanneneinsatz
oder -aufsatz £ £ Jahren
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Horgerat/-hilfe
(Bitte nur angeben, wenn Sie
durch die CMT bedingt einen
Hérverlust haben) € € Jahren
Spezielle Brille/Sehhilfe
(Bitte nur angeben, wenn Sie
durch die CMT bedingt einen
Sehverlust haben) € € Jahren
Sonstiges:

€ € lahren
Sonstiges:

3 € Jahren
Sonstiges:

3 £ Jahren
Sonstiges:

€ 3 Jahren

L] Ich benétige keine Alltagshilfsmittel.

33.

Tragen Sie bitte die Anzahl der folgenden Mobilitatshilfen ein, die Sie derzeit
aufgrund Ihrer CMT-Erkrankung hendtigen, sowie ggf. die Kosten und Erstattungen
pro Exemplar. Bitte geben Sie in der letzten Spalte an, seit wie vielen Jahren Sie

dieses Hilfsmittel bendtigen.

Anzahl | Gesamtkosten | Erstattete Notwendig
in Euro pro Kosten pro seit
Exemplar Exemplar
Qrthopadische Schuhe (Paar) € € Jahren
Schuhanpassung (z.B. Absatz-
erhohung, Weichpolsterung,
Weichbettungseinlage,
Abrollsohle, Pufferabsitze,
Fersenkappe) € € Jahren
Einlegesohle in
Sonderanfertigung £ € Jahren
FuRheberorthese aus
Kunststoff oder Silikon € € Jahren
FuRheberorthese aus Carbon € c Jahren
Nachtorthese/-schiene fir die
FiiRe € € Jahren
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Sonstige Orthese/Schiene fur
die Hande (fiir Tag oder Nacht)

€ € Jahren
Gehstock € € Jahren
Wanderstock € € Jahren
Elektrische Treppensteighilfe
mit integrierter Sitzeinheit € € Jahren
Elektrische Treppensteighilfe
fiir den Rollstuhl € € Jahren
Treppenlift € € Jahren
Rollstuhlaufzug € € Jahren
Mobhile Rampe € € Jahren
Aktivrollstuhl € € Jahren
Elektr. Restkraftverstarker fur
(manuellen) Rollstuhl € € Jahren
Elektrorollstuhl € c Jahren
Multifunktionsrollstuhl € c Jahren
Leichtgewichtsrollstuhl/
Schieberollstuhl € € Jahren
Rollator € € Jahren
Korsett/Wirbelsdulenorthese
(zur Stabilisierung) € € Jahren
Sonstiges:

€ € lahren
Sonstiges:

€ € Jahren
[J Ich benétige keine Mobilitatshilfsmittel.
-» Gehen Sie hitte weiter zu Frage 35.
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34. | Falls Sie keine orthopéddischen Schuhe nutzen bzw. diese nicht CMT bedingt nutzen,
gehen Sie bitte weiter zu Frage 35.
Wenn Sie oben angegeben haben, orthopédische Schuhe aufgrund lhrer CMT-
Erkrankung in Anspruch zu nehmen: Waren jemals Reparaturen oder Anpassungen
lhrer orthopédischen Schuhe notwendig?
[ Nein
O Ja:
Anzahl der Reparaturen/ Anpassungen:
Gesamtkosten der Reparaturen/ Anpassungen: €
Erstattete Kosten der Reparaturen/ Anpassungen: €
35. | Geben Sie bitte die von lhnen derzeit verwendeten Hilfsmittel fiir Pflege und

Erndhrung an, die Sie aufgrund Ihrer CMT-Erkrankung bendtigen, sowie ggf. die
Kosten und Erstattungen pro Exemplar. Bitte geben Sie auch an, seit wie vielen
Jahren Sie dieses Hilfsmittel bendtigen. Bitte geben Sie méglichst sowohl die
Kategorie (z.B. Pflegebett) als auch die Bezeichnung des genauen Modells (z.B.
Pflegebett Ambienta) an.

Diese Hilfsmittel kénnen u.a. ein elektrisches Pflegebett, eine Anti-Dekubitus-
Matratze, Decken-/Badewannenlifter, Duschrollstuhl, Hilfsmittel zur Lagerung und
dem Drehen und fiir die Erndhrung und Beatmung sein.

O 1ch bendtige keine Hilfsmittel fiir Pflege und Erndhrung.

Kategorie:

Meodellbezeichnung: Anzahl:
Gesamtkosten Erstattete Kosten

in Euro pro Exemplar: 3 pro Exemplar: 3
Hilfsmittel notwendig seit: Jahren

Kategorie:

Modellbezeichnung: Anzahl:
Gesamtkosten Erstattete Kosten

in Euro pro Exemplar: L3 pro Exemplar: €

Hilfsmittel notwendig seit: Jahren
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Kategorie:
Meodellbezeichnung: Anzahl:
Gesamtkosten Erstattete Kosten
in Euro pro Exemplar: € pro Exemplar: €
Hilfsmittel notwendig seit: Jahren
Kategorie:;
Modellbezeichnung: Anzahl:
Gesamtkosten Erstattete Kosten
in Euro pro Exemplar: € pro Exemplar: €
Hilfsmittel notwendig seit: Jahren

UmbaumaBRnahmen

Im Folgenden werden Sie gebeten, die Gesamtkosten fiir notwendige Umbau- und
Gestaltungsmainahmen anzugeben. Falls ein Teil der Kosten durch die Krankenkasse, die
Rentenversicherung oder andere erstattet wurde, geben Sie diese bitte ebenfalls an. Sollten
Sie die exakte Hohe der Kosten nicht genau wissen, versuchen Sie bitte zu schitzen.

Behindertengerechte Gestaltung des Arbeitsplatzes

36.

Tragen Sie bitte die Gesamtkosten, sowie ggf. Erstattungen fiir die Umgestaltung
lhres beruflichen Arbeitsplatzes zu Hause und bei der Arbeit ein. Dies umfasst z.B. die
Anschaffungen eines zusétzlichen Laptops, einer Sprachsteuerung fiir den PC, eines
Headsets oder angepasster Biirostiihle.

Gesamtkosten Nicht

. Erstattete Kosten

in Euro zutreffend
Behindertengerechte
Gestaltung des beruflichen O
Arbeitsplatzes zu Hause € €
Behindertengerechte
Gestaltung des beruflichen |
Arbeitsplatzes bei der Arbeit € €
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Badezimmers.

37. | Wie hoch ist der Betrag fiir bisherige bauliche Anpassungen lhrer Wohnung bzw.
Ihres Hauses an die derzeitige Situation in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung?
Hierzu zdhlen z.B. die barrierefreie Gestaltung und UmbaumaBnahmen des

Es waren bisher keine baulichen Anpassungen nétig.
-» Gehen Sie bitte weiter zur Frage 39.

0€-4999€

5.000 €-9.999 €

10.000€-19.999 €

20,000 €-29.899 €

30.000 €—-39.999 €

Mehr als 40.000 €
- Bitte schatzen Sie den Betrag: €

0 Y Y I O O R R A

selbst ibernehmen mussten?

38. | Bezogen auf die oben genannten Kosten: Wie hoch waren die Kosten, die Sie dabei

£ O Nicht zutreffend

Bauliche Anpassungen des eigenen Kraftfahrzeugs (Kfz)

derzeitige Situation in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung?

39. | Wie hoch ist der Betrag fiir bisherige Anpassungen lhres Kraftfahrzeugs {(Kfz) an die

Es waren bisher keine baulichen Anpassungen nétig.
= Gehen Sie bitte weiter zur Frage 41.

0€-4999¢€

5.000€-5.999€

10.000€-19.999 €

20.000€-29.999 €

30.000€-39.999€

Mehr als 40.000 €

—> Bitte schatzen Sie den Betrag: €

o (oo oo oo
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Bezogen auf die chen genannten Kosten: Wie hoch waren die Kosten, die Sie dabei
selbst iibernehmen mussten?

€ O Nicht zutreffend

Cperationen

41.

Wurden bei lhnen im Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung Operationen
durchgefiihrt? Wenn ja welche und in welchem Alter? Bitte geben Sie diese
namentlich so genau wie maoglich an (z.B. Hohmann-OP oder Weil-Osteotomie) oder
beschreiben Sie genau, was durchgefiihrt wurde.

Operation Ihr Alter bei der Operation

Jahre

Jahre

Jahre

Jahre

[0  Es waren bisher keine Operationen notwendig.

Im Folgenden werden Sie gefragt, wie haufig Sie bestimmte Leistungen in Anspruch
genommen haben und welche Kosten dabei flr Sie entstanden. Wir meinen hiermit Ihre
eigenen Zuzahlungen. Sollten Sie die exakte Anzahl und/oder die Héhe der Zuzahlungen

nicht genau wissen, versuchen Sie hitte zu schatzen.

Ambulante Arztbesuche

42.

Haben Sie in den letzten 6 Monaten in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung
einen Arzt aufgesucht? Hierzu z3hlt auch das Abholen von Uberweisungsscheinen
und/oder Rezepten aus der Arztpraxis.

Ja O

Nein
-> Wenn Nein: Gehen Sie bitte weiter zur Frage 46. O
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43. | Bitte geben Sie an, wie oft Sie in den letzten 6 Monaten folgende Fachédrzte in
Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung aufgesucht haben und wie hoch der Betrag
an Zuzahlungen (z.B. Privatleistungen) ggf. war.

Anzahl Einfache Zuzahlung in Nicht
Entfernung Euro zutreffend
zur Praxis in
km
Hausarzt € ]
N |
eurologe € O]
Gastroenterologe ¢ O
Orthopade € O
Chirurg € O
Sonstige:
€ O

44, | Bitte geben Sie an, wie viele drztliche Haushesuche Sie aufgrund der CMT-Erkrankung
in den letzten 6 Monaten erhalten haben sowie die ggf. dafiir angefallenen
Zuzahlungen.

Anzahl Zuzahlung in Euro Nicht
zutreffend
€ ]

45. | Wie hoch war der Betrag an Fahrtkosten fiir ambulante Arztbesuche in
Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung in den letzten 6 Monaten?

Bitte geben Sie an, mit welchem Transportmittel Sie in den letzten 6 Monaten
Uberwiegend zu den genannten Arztpraxen beférdert worden sind.
O] Pprivatauto O Krankentransport (z.B. Malteser)
] Taxi [ sonstiges:
Ist der gesamte Betrag von der Krankenkasse erstattet
worden? O s O Nein
Falls nein, wie hoch war lhre Zuzahlung pro Fahrt? €
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Schlaflabor

46. | Haben Sie in den letzten 12 Monaten in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung ein
Schlaflabor aufgesucht?

Ja O
Nein
= Wenn Nein: Gehen Sie bitte weiter zur Frage 49. O

47. | Bitte geben Sie an, wie oft Sie in den letzten 12 Monaten aufgrund der CMT-
Erkrankung ein Schlaflabor aufgesucht haben sowie die ggf. dafiir angefallenen
Zuzahlungen.

Anzahl der Besuche Anzahl der Gesamte Zuzahlung
Ubernachtungen in Euro

48. | Wie hoch war der Betrag an Fahrtkosten fiir die Untersuchungen im Schlaflabor in
Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung in den letzten 12 Monaten?
Bitte geben Sie an, mit welchem Transportmittel Sie in den letzten 12 Monaten
tberwiegend zum Schlaflabor beférdert worden sind.

] Privatauto O Krankentransport (z.B. Malteser)
O Taxi O Sonstiges:
Bitte nennen Sie die einfache Entfernung zu dem
Schlaflabor. . km
Ist der gesamte Betrag von der Krankenkasse erstattet
worden? O = O Nein
Falls nein, wie hoch war lhre Zuzahlung pro Fahrt? €

Stationare Krankenhausaufenthalte

49, | Sind Sie in den letzten 12 Monaten in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung
stationdr in ein Krankenhaus aufgenommen worden (d.h. mindestens eine

Ubernachtung)?

Ja O
Nein

=> Wenn Nein: Gehen Sie bitte weiter zur Frage 53. O




Anhang F:

Fragebogen fir Patienten ab 16 Jahren

105

T/ UNIVERSITAT
407 | BAYREUTH

Bitte tragen Sie nachfolgend die Griinde fir die stationiren Aufenthalte ein, die in
den letzten 12 Monaten in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung notwendig
waren. Geben Sie pro Aufenthalt bitte auch die Anzahl der Ubernachtungen auf der
jeweiligen Station an.

Grund des Krankenhausaufenthalts Anzahl der Anzahl der
{(z.B. Operationen, Ubernachtungen auf Ubernachtungen auf
Therapiednderungen, etc.) einer Intensivstation einer Normalstation

51.

Wie hoch war der Betrag an Zuzahlungen fiir stationdre Aufenthalte (z.B. Zuzahlung
von 10 Euro pro Tag) in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung in den letzten 12
Monaten?

€ O  Nicht zutreffend

52.

Wie hoch war der Betrag an Fahrtkosten fiir stationdre Aufenthalte in
Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung in den letzten 12 Monaten?

Bitte geben Sie an, mit welchem Transportmittel Sie in den letzten 12 Monaten
Uberwiegend in ein Krankenhaus beférdert worden sind.

O Privatauto O Krankentransport (z.B. Malteser)
O Taxi O Sonstiges:
Bitte nennen Sie die einfache Entfernung zu dem
Krankenhaus. ___ _km
Ist der gesamte Betrag von der Krankenkasse erstattet
worden? U Ja I Nein
Falls nein, wie hoch war lhre Zuzahlung pro Fahrt? €

Rehabilitation

53. | Sind Sie in den letzten 2 Jahren in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung in einer
Rehabilitationseinrichtung behandelt worden?
Ja O
Nein
- Wenn Nein: Gehen Sie bitte weiter zur Frage 57. U
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54. | Bitte geben Sie an, wie cft Sie in den letzten 2 Jahren ih Zusammenhang mit der CMT-
Erkrankung in einer Rehabilitationseinrichtung behandelt worden sind bzw. wie viele
Nachte Sie stationar dort verbracht haben.

Ambulant __ Mal |___ Tageinsgesamt
Stationar (d.h. tiber Nacht}) __ Mal |___ N&chte insgesamt

55. | Bitte geben Sie an, wie hoch der Betrag an Zuzahlungen bei
Rehabilitationsaufenthalten (z.B. fiir Behandlungen) in Zusammenhang mit der CMT-
Erkrankung in den letzten 2 Jahren war.

€ L] Nicht zutreffend

56. | Wie hoch war der Betrag an Fahrtkosten fiir Rehabilitationsaufenthalte in

Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung in den letzten 2 Jahren?
Bitte geben Sie an, mit welchem Transportmittel Sie in den letzten 2 Jahren
lberwiegend in eine Rehabilitationseinrichtung beférdert worden sind.
O Privatauto O Krankentransport (z.B. Malteser)
O Taxi | Sonstiges:
Bitte nennen Sie die einfache Entfernung zu der
Rehabilitationseinrichtung. _  km
Ist der gesamte Betrag von der Krankenkasse erstattet
worden? O a O Nein
Falls nein, wie hoch war lhre Zuzahlung pro Fahrt? €

Heilmittel

57. | Haben Sie in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung in den letzten 3 Monaten
Heilmittelanwendungen (z.B. Physiotherapie, Ergotherapie) erhalten?

Ja O]
Nein

= Wenn Nein: Gehen Sie bitte weiter zur Frage 61.
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58. | Tragen Sie bitte ein, wie oft Sie in den letzten 3 Monaten nachfolgende
Anwendungen in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung in Anspruch genommen
haben sowie ggf. angefallene Zuzahlungen/eigene Zahlungen.

Anzahl Einfache Zuzahlung/ Nicht
Entfernung zur | eigene Zahlung | zutreffend
Praxis in km in Euro
Physiotherapie € ]
Ergotherapie €
FuRpflege (podologische
Therapie) € 0
Sonstige:
]

€

59. | Bitte geben Sie an, wie viele dieser Anwendungen in den letzten 3 Mcnaten als
Hausbesuche stattfanden sowie die ggf. dafiir angefallenen Zuzahlungen.

Anzahl Zuzahlung/ eigene Nicht
Zahlung in Euro zutreffend

Physiotherapie € O
Ergotherapie € O
FuBpflege (podologische
Therapie) I I, O
Sonstige:

O

€

60. | Wie hoch war der Betrag an Fahrtkosten fiir Heilmittel in Zusammenhang mit der

CMT-Erkrankung in den letzten 3 Monaten?
Bitte geben Sie an, mit welchem Transportmittel Sie in den letzten 3 Monaten
Gbherwiegend zu Heilmittel-Anwendungen beférdert worden sind.
(] Privatauto O Krankentransport {z.B. Malteser)
] Taxi ] Sonstiges:
Ist der gesamte Betrag von der Krankenkasse erstattet
worden? O Ja 0 Nein
Falls nein, wie hoch war lhre Zuzahlung pro Fahrt? €
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61. | Haben Sie in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung in den letzten 3 Monaten ein
Fitnessstudio besucht oder an anderen Sportprogrammen teilgenommen?
Ja O
Nein
=> Wenn Nein: Gehen Sie bitte weiter zur Frage 64. O
62, | Bitte geben Sie an, wie hoch der Beitrag fiir Ihr Fitnessstudio oder Sportprogramm
monatlich liegt.
€ pro Monat
63. | Wird ein Teil dieser Kosten von der Krankenkasse erstattet?
Ja, € pro Monat O Nicht zutreffend

Psychologische Unterstiitzung

64. | Haben Sie in den letzten 3 Monaten in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung
psychologische Unterstiitzung (z.B. psychosoziale Beratung, Psychotherapie,
Verhaltenstherapie) erhalten?

Ja O

Nein

- Wenn Nein: Gehen Sie bitte weiter zur Frage 67. O
65. | Bitte geben Sie an, wie oft Sie in den letzten 3 Monaten folgende Anwendungen

aufgrund der CMT-Erkrankung erhalten haben und wie hoch ggf. Ihre Zuzahlungen
waren.

Anzahl Einfache Zuzahlung/ Nicht
Entfernung zur | eigene Zahlung | zutreffend
Praxis in km in Euro
Psychosoziale Beratung c O
Psychotherapie € |
Verhaltenstherapie € O
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66. | Wie hoch war der Betrag an Fahrtkosten fiir die Anwendungen in Zusammenhang
mit der CMT-Erkrankung in den letzten 3 Monaten?
Bitte geben Sie an, mit welchem Transportmittel Sie in den letzten 3 Monaten
Uberwiegend zur psychologischen Unterstiitzung beférdert worden sind.

O privatauto O krankentransport (z.B. Malteser)
O Taxi O Sonstiges:
Ist der gesamte Betrag von der Krankenkasse erstattet
worden? 0 Ja L] Nein
Falls nein, wie hoch war lhre Zuzahlung pro Fahrt? €
Medikamente
67. | Haben Sie im letzten Monat in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung
Medikamente eingenommen?
Ja O
Nein
= Wenn Nein: Gehen Sie bitte weiter zur Frage 70. O

| \ Hinweise zu Frage 68 und 69: |

Bitte tragen Sie die Medikamente ein, die Sie aufgrund der CMT-Erkrankung im letzten
Monat eingenommen haben. Dazu finden Sie im Anschluss ein Beispiel. Bitte tragen Sie lhre
Angaben in die Tabellen 68 und 69 auf der nachfolgenden Seite ein.

Verschreibungspflichtige Medikamente

56 Hartkapseln

Teil einer Biinflelpackung
2 2 Packungpn a 56 Hartkapsein.

Bitte tragen Sie nachfolgend alle verschreibungspflichtigem Medikamente ein,|die Sie
in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung im letzten Monat eingenommen Haben.
Name des Dosis Anzahl der Anzahl der lhre Zugahlung
Medikaments Tabletten/ Kapseln | Tabletten/Kapse | pro Pagkung in
pro Packung In pro Tag Edro
Lyrica 25mg 56 1 b

1 1
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68.

Bitte tragen Sie nachfolgend alle verschreibungspflichtigen Medikamente ein, die Sie
2 mit der CMT-Erkrankung im letzten Monat eingenommen haben.

in Zusammenhan,

Name des
Medikaments

Dosis

Anzahl der
Tabletten/ Kapseln
pro Packung

Anzahl der
Tabletten/
Kapseln pro Tag

Ilhre Zuzahlung
pro Packung in
Euro

Nicht verschreibungspflichtige Medikamente

69.

Bitte tragen Sie nachfolgend alle nicht verschreibungspflichtigen Medikamente ein,
die Sie in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung im letzten Monat eingenommen

haben.

Name des Medikaments

Packung Tag

Anzahl der Anzahl der | Gesamtkosten | Erstattete
Tabletten/ | Tabletten/ in Euro pro Kosten pro
Kapseln pro | Kapseln pro Packung Packung
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Pflege

In welcher Pflegestufe befinden Sie sich?

Keine Pflegestufe

Pflegestufe 0 mit eingeschrankter Alltagskompetenz

Pflegestufe |

Pflegestufe Il

Pflegestufe Il

o oo jojo g

Pflegestufe Ill (Hartefallregelung)

71. | Welcher Grad der Behinderung wurde lhnen zuerkannt?
O Nicht zutreffend
72. | Bei welcher Art von Pflegeversicherung sind Sie versichert? Diese Frage bezieht sich
auf die Hauptversicherung, nicht auf Zusatzversicherungen.
Bei einer gesetzlichen Pflegeversicherung
- Gehen Sie bitte weiter zur Frage 74, O
Bei einer privaten Pflegeversicherung O
73. | Wie hoch ist der monatliche Beitrag an die private Pflegeversicherung?
£ [ Keine Angabe
74. | Wie wohnen Sie?

Mit der Familie/Partner/Kindern

Allein, in einer eigenen Wohnung

In einer Wohngemeinschaft (WG)

In einem Pflegeheim

oo |jo|o g

Im betreuten Wohnen
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75. | Welche der folgenden professionellen Unterstiitzungen nehmen Sie aktuell aufgrund
der CMT-Erkrankung in Anspruch?

Unterstltzung | Gesamtkosten Erstattete Nicht
in Stunden in Euro Kosten zutreffend
pro Woche pro Monat pro Monat

Haushaltshilfe/
Reinigungshilfe € € ]
Wohnassistenz/
betreutes Wohnen € € O
Ambulanter
Pflegedienst £ € U
Pflegekraft € € O
Medikamenten-
hringdienst € € O
Essen auf Radern < € |
Sonstiges:
]
€ €

76. | Haben Sie in den vergangenen 12 Monaten Kurzzeitpflege aufgrund der CMT-
Erkrankung in Anspruch genommen?
O 1
] Nein
- Gehen Sie bitte weiter zur Frage 79.

77. | Wie viele Tage Kurzzeitpflege haben Sie in den vergangenen 12 Monaten in Anspruch
genommen?

Tage

78. | Wie hoch waren lhre eigenen Zuzahlungen zur Kurzzeitpflege in den vergangenen 12

Monaten?
3
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Angaben zu den organisatorischen Titigkeiten, Unterstiitzungszeiten und

Pflegezeiten

Um die Pflegezeiten oder Unterstlitzungszeiten von Angehdérigen und Helfern zu ermitteln,

schatzen Sie bitte die Dauer der Unterstiitzung in Stunden pro Tag. Mit ,Unterstiitzung” ist

ausschlieBlich die Zeit gemeint, die Angehorige flir Ihre Einkdufe, K&rperpflege etc.
bendtigen. Beziehen Sie sich dabei auf die letzten 2 Wochen.

79.

Ist eine stidndige Anwesenheit von Betreuern oder Pflegepersonen fiir Sie
erforderlich?

Ja |

Nein ]

80.

Wie viel Zeit benétigen Sie fiir organisatorische Tatigkeiten bezliglich Ihrer CMT-
Erkrankung am Tag? z.B. fir Antrage fiir Krankenkassen (Bsp.: Hilfsmittel),
organisatorische Telefonate oder Anwaltseinschaltungen etc.

Stunden pro Tag [ Nicht zutreffend

81.

Wie viel zeitliche Unterstiitzung erhalten Sie aufgrund Ihrer CMT-Erkrankung von
lhren Eltern im Alltag?

Stunden pro Tag 1 Nicht zutreffend

82.

Wie viel zeitliche Unterstiitzung erhalten Sie aufgrund lhrer CMT-Erkrankung vom
Partner/Ehepartner im Alltag?

Stunden pro Tag L1 Nicht zutreffend

83.

Wie viel zeitliche Unterstiitzung erhalten Sie aufgrund Ihrer CMT-Erkrankung von
lhren Geschwistern im Alltag?

Stunden pro Tag 1 Nicht zutreffend

84.

Wie viel zeitliche Unterstiitzung erhalten Sie aufgrund lhrer CMT-Erkrankung von
Verwandten und Bekannten im Alltag?

Stunden pro Tag O Nicht zutreffend
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Anwaltskosten

85.

Wie hoch ist der Betrag fiir Anwaltskosten (z.B. fur Widerspriiche), die in
Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung angefallen sind?

€

Es sind bisher keine Anwaltskosten angefallen.

O

= Gehen Sie bitte weiter zur Frage 87.

86.

Bezogen auf die cben genannten Anwaltskosten: Wie hoch sind die Kosten, die Sie
dabei selbst iibernehmen mussten?

€ ] Nicht zutreffend

87.

Fallen weitere Aufwendungen in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung an, die mit
den bisherigen Fragen nicht erfasst worden sind? Wir wiirden uns sehr freuen, wenn
Sie hier weitere Ausgaben sowie Kommentare ergdnzen.

88.

Alles in allem — wie zufrieden sind Sie insgesamt mit lhrer Versorgung?

Sehr zufrieden

Eher zufrieden

Eher unzufrieden

O oo|o

Sehr unzufrieden
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89. | In welchen Versorgungsbhereichen (z.B. psychologische Unterstiitzung, ambulante
Behandlungen, usw.) sehen Sie Verbesserungsméglichkeiten fiir Ihre Behandlung?
Welche Verbesserungswiinsche haben Sie?

Angaben zu lhrem Beruf

Mit den nachfolgenden Fragen mdchten wir die beruflichen Einschrinkungen, die mit Ihrer
CMT-Erkrankung verbunden sind, und die daraus entstehenden Kosten einschatzen.

Angaben zu Ihrem Beschaftigungsverhéltnis

90, | Welchen hachsten schulischen bzw. akademischen Abschluss haben Sie erreicht?
Noch keinen Abschluss, befinde mich noch in der Ausbildung O
Kein Abschluss O
Volks-/Hauptschule O
Realschulabschluss/Mittlere Reife O
Abitur/Fachabitur O
Universititsabschluss/Fachhochschulabschluss O

91. | Haben Sie eine abgeschlossene Berufsausbildung?
Ja O
Nein O
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92.

Nennen Sie bitte lhr derzeitiges Ausbildungs- oder Beschiftigungsverhéltnis.

Schiiler, Auszubildender, Student
-> Gehen Sie bitte weiter zur Frage 93.
(Angaben zu Schule und Bildung)

Berufstitig gewesen, aber aufgrund der CMT-Erkrankung derzeit keine

Beschéftigung mehr méglich
-» Gehen Sie bitte weiter zur Frage 94.
{Angaben zu friheren Beschaftigungen)

Angestellt (berufstitig)
- Gehen Sie bitte weiter zur Frage 102.
(Angaben von Berufstdtigen)

O

Selbststéndig (berufstitig)
=» Gehen Sie bitte weiter zur Frage 103.
(Angaben von Berufstatigen)

Rentner/pensioniert
= Gehen Sie bitte weiter zur Frage 114.

Arbeitslos
- Gehen Sie bitte weiter zur Frage 114.

Hausfrau/-mann
—» Gehen Sie bitte weiter zur Frage 114.

o o|o| o

Angaben zu Schule und Bildung

93.

In welcher Aushildung befinden Sie sich?

Schule

(]

Berufsausbildung

(]

Studium

-» Gehen Sie bitte weiter zur Frage 114.

Angaben zu friiheren Beschaftigungen

94.

Welchen Beruf haben Sie zuletzt ausgefiihrt?

95.

Welches Baschaftigungsverhdltnis fiihrten Sie aus?

Angestellt

Selbststandig
-> Gehen Sie bitte weiter zur Frage 97.
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Nur fiir ehemalige Angestellte: Wie hoch war lhr monatliches Bruttoeinkommen?

(ohne Abziige von Steuern und Sozialversicherungsbeitrigen etc.)

Bruttoeinkommen

<100-400 €

401-800 €

801-1000 €

1.001-1.200 €

1.201-1.700 €

1.701-2.000 €

2.001-2.500 €

2.501-3.000 €

3.001-4.000 €

4.001-5.000 €

5.001-6.000 €

6.001-7.000 €

7.001-10.000 €

210.000 €

0 e A A I I O R O A W B

-> Gehen Sie bitte weiter zur Frage 98.

97.

Fiir ehemalige Selbststindige: Bitte schatzen Sie lhr damaliges monatliches
Einkommen vor Steuerabgaben.

€ pro Monat

98.

Wann mussten Sie lhren Beruf aufgeben?
{Bitte geben Sie den Monat und das Jahr an, Bsp.: Mai 2008}

Monat/Jahr
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99.

Wie haufig hatten Sie Probleme mit den folgenden Symptomen, als Sie lhren Beruf
aufgeben mussten?

nie oder selten gelegentlich oft oder immer

Probleme mit den

FiiBen und Beinen O O O

Probleme mit den

Handen und Armen L] U U

Schmerzen O O O

Erschdpfung und

Miidigkeit O O O
100.| Wurden Sie in Bezug auf lhre damalige Arbeit berentet oder als berufsunfihig

eingestuft?

Erwerbsunfahig oder friihzeitig berentet

(Sie kénnen keiner Berufstatigkeit mehr nachgehen) O

Berufsunfahig

(Alter Beruf kann nicht mehr ausgelibt werden, leichte Tatigkeiten oder O

andere Berufe sind noch moglich)

Trifft nicht zu |
101. Wann wurden Sie als erwerbsunfihig oder berufsunfihig eingestuft?

{Bitte geben Sie den Monat und das Jahr an, Bsp.: Mai 2008}

Monat/Jahr

Gehen Sie bitte weiter zur Frage 114,
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102.

Nur fiir Angestellte: Wie hoch ist Ihr monatliches Bruttoeinkommen?
(chne Abziige von Steuern und Sozialversicherungsbeitrigen etc.)

Bruttoeinkommen

<100-400 €

401-800 €

801-1000 €

1.001-1.200 €

1.201-1.700 €

1.701-2.000 €

2.001-2.500 €

2.501-3.000 €

3.001-4.000 €

4.001-5.000 €

5.001-6.000 €

6.001-7.000 €

7.001-10.000 €

=10.000 €

O 0|0 |o|o|o|oo oo jojojd

-> Gehen Sie bitte weiter zur Frage 104.

103.

Nur fiir Selbststéndige: Bitte schitzen Sie lhren monatlichen Gewinn vor
Steuerahgaben.

€ pro Monat

104.

Welchen Beruf fiihren Sie zurzeit aus?
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105.| Bezogen auf lhre Arbeit, wie viele Fehltage hatten Sie in den vergangenen 4 Wochen
aufgrund von Krankschreibungen oder Krankenhausaufenthalten etc. zur Behandlung
lhrer CMT-Erkrankung?
{ausgenommen sind Arztbesuche oder Therapiebesuche)
Fehltage O  Nicht zutreffend
106.| Bezogen auf lhre Arbeit, wie viele kurzzeitige Arbeitsausfille (Fehlzeiten in Stunden
bzw. Tagen) hatten Sie in den vergangenen 4 Wochen aufgrund von Arztbesuchen,
Psychotherapie etc. zur Behandlung lhrer CMT-Erkrankung?
Stunden Tage O  Nicht zutreffend
107.| Mussten Sie aufgrund lhrer CMT-Erkrankung den Arbeitsplatz oder den Beruf
wechseln?
Ja O
Nein O
108.| Mussten Sie in Hinblick auf die Wochenarbeitszeit |hr Beschiftigungsverhaltnis
aufgrund lhrer CMT-Erkrankung dndern?
Ja ]
Nein
- Wenn Nein: Gehen Sie bitte weiter zur Frage 112. O
109.| Wie stark mussten Sie lhre Arbeitszeit reduzieren bzw. einschrinken?
Wochentliche Arbeitszeit vorher: Stunden/Woche
Momentane wochentliche Arbeitszeit: Stunden/Woche
110.( Wie haufig hatten Sie Probleme mit den folgenden Symptomen, als Sie lhren Beruf
drastisch reduzieren bzw. einschrinken mussten?
nie oder selten gelegentlich oft oder immer
Probleme mit den
FiiBen und Beinen Ll Cl O
Probleme mit den
Handen und Armen 0l 0l 0l
Schmerzen O O O
Erschépfung und
Mudigkeit O O O
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.| Wann mussten Sie lhren Beruf drastisch reduzieren bzw. einschranken?

{Bitte geben Sie ungefihr den Monat und das Jahr an, Bsp.: Mai 2008)

Monat/lahr

112,

Verdienen Sie momentan aufgrund lhrer CMT-Erkrankung weniger im Vergleich zu

lhrem Berufsbeginn?

Ja

(I

Nein

= Gehen Sie bitte weiter zur Frage 114.

O

113,

Wie viel Euro brutto {Gehalt vor Steuerabgaben) verdienen Sie momentan pro Monat

weniger?

€ weniger pro Monat

114,

Konnten Sie lhre realistischen Karrieremdglichkeiten nutzen?

Ja

(]

Nein

O

115.

Haben Sie das Gefiihl, aufgrund Ihrer CMT-Erkrankung schulisch oder be

eingeschrankt zu sein?

ruflich

Ja

[l

Nein

=> Wenn Nein: Gehen Sie bitte zu den Angaben zur Lebensqualitit

O

116.

Wie sehr sind Sie aufgrund lhrer CMT-Erkrankung beruflich eingeschrankt?

Nicht

Wenig

Ziemlich

Sehr

Zeitlich

{z.B.: Termine kénnen nicht eingehalten werden)

O

O

O

Korperlich
{z.B.: Kbrperliche Belastbarkeit)

Psychisch

{z.B.: Konzentrationsfahigkeit}

In der Mobilitédt
{z.B.: Wechselnde Dienstorte nicht méglich}

In der Flexibilitat
{z.B.: Kurzfristige Termine)

Sozial
{z.B.: Kontakt mit Kollegen)

O |0 |0 (g™

O (o o(o|o

O (o o|o|o

O |ojojo |
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| Angaben zur Lebensqualitat

Mit den nachfolgenden Fragen mochten wir die aktuelle Lebensqualitdt ermitteln, da sich
diese bei einer CMT-Erkrankung stdndig verandert. Wir nutzen hierfir einen anerkannten
Fragebogen, den sogenannten EQ-5D-5L. Die spezifischen Belastungen und Auswirkungen
auf die Lebensqualitat bei einer CMT-Erkrankung werden mit Hilfe des INQoL©-Fragebogens
erfasst.

( EQ-5D-5L

Gesundheitsfragebogen

Deutsche Version fiir Deutschland

(German version for Germany)

Germany (German) © 2009 EuroQol Group EQ-5D™ js a trade mark of the EuroQol Group
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Bitte kreuzen Sie unter jeder Uberschrift DAS Kastchen an, das Ihre Gesundheit HEUTE
am besten beschreibt.

BEWEGLICHKEIT / MOBILITAT

Ich habe keine Probleme herumzugehen
Ich habe leichte Probleme herumzugehen
Ich habe maRige Probleme herumzugehen

Ich habe grolle Probleme herumzugehen

ocooo

Ich bin nicht in der Lage herumzugehen

FUR SICH SELBST SORGEN

Ich habe keine Probleme, mich selbst zu waschen oder anzuziehen
Ich habe leichte Probleme, mich selbst zu waschen oder anzuziehen
Ich habe mafige Probleme, mich selbst zu waschen oder anzuziehen

Ich habe groe Probleme, mich selbst zu waschen oder anzuziehen

COo0C00

Ich bin nicht in der Lage, mich selbst zu waschen oder anzuziehen

ALLTAGLICHE TATIGKEITEN (z.B. Arbeit, Studium, Hausarbeit, Familien- oder
Freizejtaktivitdten)
Ich habe keine Probleme, meinen alltaglichen Tatigkeiten nachzugehen

Ich habe leichte Probleme, meinen alltéglichen Tatigkeiten nachzugehen
Ich habe maRige Probleme, meinen alltdglichen Tatigkeiten nachzugehen

Ich habe grole Probleme, meinen alltdglichen Tatigkeiten nachzugehen

CCOo00DO

Ich bin nicht in der Lage, meinen alltdglichen T#tigkeiten nachzugehen

SCHMERZEN / KORPERLICHE BESCHWERDEN
Ich habe keine Schmerzen oder Beschwerden

Ich habe leichte Schmerzen oder Beschwerden

Ich habe mafige Schmerzen oder Beschwerden
Ich habe starke Schmerzen oder Beschwerden

Ich habe extreme Schmerzen oder Beschwerden

OCoo0oO

ANGST / NIEDERGESCHLAGENHEIT
Ich bin nicht angstlich cder deprimiert

Ich bin ein wenig &ngstlich oder deprimiert
Ich bin maBig angstlich oder deprimiert

Ich bin sehr angstlich oder deprimiert

oCooCoD

Ich bin extrem &ngstlich oder deprimiert

Germany (German) © 2009 EuroQol Group EQ-5D™ js a trade mark of the EuroQol Group
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Beste
Gesundheit, die
Sie sich
* Wir wollen herausfinden, wie gut oder schlecht Ihre vorstellen kénnen
Gesundheit HEUTE ist. 100
» Diese Skala ist mit Zahlen von 0 bis 100 versehen. =+ e
J 90
+ 100 ist die beste Gesundheit, die Sie sich vorstellen kdnnen. =+
0 (Nully ist die schlechteste Gesundheit, die Sie sich vorstellen =+ 85
k&nnen. =+
—— 80
+ Bitte kreuzen Sie den Punkt auf der Skala an, der lhre + 7
Gesundheit HEUTE am besten beschreibt. T
JR 70
s Jetzt tragen Sie bitte die Zahl, die Sie auf der Skala angekreuzt +
haben, in das Kastchen unten ein. =+ 63
— 0
- 55
IHRE GESUNDHEIT HEUTE = +
—— 50
+ 4
—— 40
=+ 3
—F— 30
E
—— 20
- 15
—— 1w
=+ 5
_ T 0

Schlechteste
Gesundheit, die
Sie sich
vorstellen kénnen

Germany (Germian) © 2009 EuroQol Group EQ-5D™ is a trade mark of the EuroQol Group
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FRAGE 1: IHRE MUSKELSCHWACHE

1 Leiden Sie unter Muskelschwéche aufgrund Ihrer Muskelerkrankung?
Mit Schwéche meinen wir jede Schwiiche in den Beinen, Armen und Handen oder auch in jedem
anderen Muskel. Zum Beispiel in Gesicht und Augen, beim Schlucken, Atmen oder bei der Blasen-
und/oder Darmkontrolle. Bitte zutreffendes ankreuzen:

UNIVERSITAT
M BAYREUTH

|:| NEIN — Bitte fahren Sie mit Frage 2 fort

[ia

a) Wie sehr sind lhre Muskeln aufgrund lhrer Erkrankung geschwiécht?
Bitte zutreffende Nummer einkreisen:
Sehr wenig Wenig MaRig Deutlich Erheklich Sehr viel Extrem viel
1 2 3 4 5 6 7

b) Bereitet lhnen die Muskelschwiche momentan Schwierigkeiten in lhrem Leben?
Bitte zutreffende Nummer einkreisen:
Keine Wenig MéiRige Deutliche Erhebliche Sehr viel Extrem viel

0 1 2 3 4 5 6

¢) Wie wichtig sind fiir Sie die Schwierigkeiten aufgrund der Muskelschwache?
Bitte zutreffende Nummer einkreisen:

Nicht Weniger MaRig Deutlich Erheblich Sehr wichtig Extrem
wichtig wichtig wichtig wichtig wichtig wichtig
0 1 2 3 4 5 6

FRAGE 2: BLOCKADEN IHRER MUSKELN
2 Haben Sie muskulédre Blockaden aufgrund lhrer Muskelerkrankung?
Bitte zutreffendes ankreuzen:

|:| NEIN — Bitte fahren Sie mit Frage 3 fort

[]ia

a) Wie viele muskulire Blockaden haben Sie momentan aus lhrer Sicht?
Bitte zutreffende Nummer einkreisen:

Sehr wenige Wenige MaRig Deutlich Erheblich Sehr viele Extrem viele
viele viele viele
1 2 3 4 5 6 7

b) Bereiten Ihnen die muskuldren Blockaden momentan Schwierigkeiten in lhrem Leben?
Bitte zutreffende Nummer einkreisen:
Keine Wenige MaRige Deutliche Erhebliche Sehr viele | Extrem viele
0 1 2 3 4 5 6

£ M R Rose & King's College NHS-Trust 2005
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¢) Wie wichtig sind fiir Sie die Schwierigkeiten aufgrund der muskul3ren Blockaden?
Bitte zutreffende Nummer einkreisen:

UNIVERSITAT
D BAYREUTH

Nicht Weniger MaRig Deutlich Erheklich Sehr wichtig Extrem
wichtig wichtig wichtig wichtig wichtig wichtig
0 1 2 3 4 5 6
FRAGE 3: IHRE SCHMERZEN
3 Haben Sie Schmerzen aufgrund lhrer Muskelerkrankung?
Bitte zutreffendes ankreuzen:
[ INEIN —» Bitte fahren Sie mit Frage 4 fort
[ ]A
a) Wie viel Schmerzen haben Sie momentan?
Bitte zutreffende Nummer einkreisen:
Sehr wenig Wenig MaRig Deutlich Erheblich Sehr viel Extrem viel
1 2 3 4 5 6 7
b) Bereiten Ihnen die Schmerzen momentan Schwierigkeiten in lhrem Leben?
Bitte zutreffende Nummer einkreisen:
Keine Wenige MaRige Deutliche Erhebliche Sehr viele Extrem viele
0 1 2 3 4 5 6
¢) Wie wichtig sind fiir Sie die Schwierigkeiten aufgrund der Schmerzen?
Bitte zutreffende Nummer einkreisen:
Nicht Weniger MaBig Deutlich Erheblich Sehr wichtig Extrem
wichtig wichtig wichtig wichtig wichtig wichtig
0 1 2 3 4 5 6
FRAGE 4: IHRE MUDIGKEIT / ERSCHOPFUNG
4 Fihlen Sie sich miide / erschépft aufgrund lhrer Muskelerkrankung?
Bitte zutreffendes ankreuzen:
[ JNEIN —» Bitte fahren Sie mit Frage 5 fort
[ ]1a
a) Wie miide / erschipft fiihlen Sie sich momentan?
Bitte zutreffende Nummer einkreisen:
Sehr wenig Wenig Mafig Deutlich Erheblich Sehr Extrem
1 2 3 4 5 6 7
b) Bereitet lhnen die Miidigkeit / Erschopfung momentan Schwierigkeiten in lhrem Leben?
Bitte zutreffende Nummer einkreisen:
Keine Wenige MaRige Deutliche Erhebliche Sehr viele Extrem viele
0 1 2 3 4 5 6

£ M R Rose & King's College NHS-Trust 2005
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¢) Wie wichtig sind fiir Sie die Schwierigkeiten aufgrund der Miidigkeit / Erschépfung?
Bitte zutreffende Nummer einkreisen:

Nicht Weniger MaRig Deutlich Erheklich Sehr wichtig Extrem
wichtig wichtig wichtig wichtig wichtig wichtig
0 1 2 3 4 5 6

FRAGE 5: IHRE AKTIVITATEN

A Beeinflusst lhre Muskelerkrankung momentan lhre Fihigkeiten, die folgenden Dinge zu tun?

Bitte jeweils die zutreffende Nummer einkreisen:

Gar nicht | Wenig MidRig | Deutlich | Erheblich Sehr Extrem
1. Alltagsaktivititen 0 1 2 3 4 5 6
(z.B. Abwasch, Ankleiden,
Hausarbeit)

1l. Freizeitaktivitdten 0 1 2 3 4 5 6
11l. Berufliche 0 1 2 3 4 5 6
Aktivitdten

Sollte Sie in keinem bezahlten Angestelltenverhiltnis stehen (z.B. arbeitslos, berentet oder
ausschlieBlich im Haushalt tatig), kreuzen Sie bitte hier an |:|
Sollten Sie auf Grund lhrer Erkrankung nicht beruflich tatig sein, kreuzen Sie bitte hier an |:|

Bl Wie gut sind lhre Fihigkeiten in Hinblick auf lhre Erkrankung, die Dinge zu tun, die Sie tun

mochten?
Bitte zutreffende Nummer einkreisen:
Genau wie Gut, aber 0K, aber Weder gut Ziemlich Schlecht, Schlechter
ich es nicht ganz so | nicht so wie noch schlecht, kénnten geht es nicht
mdchte wie ich es ich es schlecht kénnten aber aber
mochte maochte viel schlechter | schlechter
sein sein
0 1 2 3 4 5 6

Bll Wie wichtig ist fur Sie der Einfluss lhrer Muskelerkrankung auf Ihre Fahigkeiten die Dinge zu tun,
die Sie tun mochten?
Bitte zutreffende Nummer einkreisen:

Nicht Weniger MaRig Deutlich Erheblich Sehr wichtig Extrem
wichtig wichtig wichtig wichtig wichtig wichtig
0 1 2 3 4 5 6

ODER st lhre Fahigkeit ,genau wie Sie es mdchten”, kreuzen Sie bitte hier an |:|

£ M R Rose & King's College NHS-Trust 2005
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FRAGE 6: IHRE UNABHANGIGKEIT

Vi

UNIVERSITAT
BAYREUTH

A Wie viel Hilfe anderer Personen bendétigen Sie momentan um lhre Aktivitdten durchfiihren zu

kkdnnen? (z.B. Alltagaktivitdten, ausgehen)

Bitte zutreffende Nummer einkreisen:

Keine Wenig MaRige Deutliche Erhebliche Sehr viel Extrem viel
0 1 2 3 4 5 6
Bl Wie hoch ist der Grad Ihrer Unabhiingigkeit in Hinblick auf Ihre Erkrankung?
Bitte zutreffende Nummer einkreisen:
Genau wie Gut, aber 0K, aber Weder gut Ziemlich Schlecht, Schlechter
ich es nicht ganz so | nicht so wie noch schlecht, kénnten geht es nicht
mochte wie ich es ich es schlecht kénnten aber aber
mochte maochte viel schlechter | schlechter
sein sein
0 1 2 3 4 5 6
BIl Wie wichtig ist fiir Sie der Einfluss lhrer Muskelerkrankung auf den Grad lhrer Unabhangigkeit?
Bitte zutreffende Nummer einkreisen:
Nicht Weniger MaRig Deutlich Erheblich Sehr wichtig Extrem
wichtig wichtig wichtig wichtig wichtig wichtig
0 1 2 3 4 5 4]

ODER st Ihre Unabhingigkeit ,genau wie Sie es mochten”, kreuzen Sie bitte hier an |:|

FRAGE 7: IHRE BEZIEHUNGEN

A Verursacht lhre Muskelerkrankung momentan Probleme in lhren Beziehungen mit folgenden
Menschen:
Bitte jeweils die zutreffende Nummer einkreisen:

Gar nicht

Wenig

MiRig

Deutlich

Erheblich

Sehr Extrem

I. Ehepartner / Lebens-

gefdhrte

0

2

3

4

5 6

Sollten Sie momentan nicht in einer Beziehung / verheiratet sein, oder sollten Sie verwitwet
sein, kreuzen Sie bitte hier an [_].

Il. Andere Familien- 0 2 3 4 5 6
mitglieder

1. Freunde 2 3 4

IV. Andere Mit- 2 3 4

menschen (z.B. Fremde,
Kollegen, Bekannte)

£ M R Rose & King's College NHS-Trust 2005
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VB
Bl Wie sind lhre engeren familidren Beziehungen in Hinblick auf Ihre Erkrankung?
Bitte zutreffende Nummer einkreisen:
Genau wie Gut, aber OK, aber Weder gut Ziemlich Schlecht, Schlechter
ich es nicht ganz so | nicht so wie noch schlecht, kdnnten geht es nicht
mochte wie ich es ich es schlecht kénnten aber aber
mochte mochte viel schlechter | schlechter
sein sein
0 2 3 4 5 6

Bll Wie wichtig ist flir Sie der Einfluss lhrer Muskelerkrankung auf lhre engeren familidren

Beziehungen?
Bitte zutreffende Nummer einkreisen:
Nicht Weniger MaRig Deutlich Erheblich Sehr wichtig Extrem
wichtig wichtig wichtig wichtig wichtig wichtig
0 1 2 3 4 5 6

ODER Sind Ihre engeren familidren Beziehungen ,genau wie Sie es mdchten”, kreuzen Sie bitte hier

an[_|

Blll Wie sind lhre engeren Freundschaften in Hinblick auf lhre Erkrankung?
Bitte zutreffende Nummer einkreisen:

Genau wie Gut, aber OK, aber Weder gut Ziemlich Schlecht, Schlechter
ich es nicht ganz so | nicht so wie noch schlecht, kdnnten geht es nicht
mdchte wie ich es ich es schlecht kénnten aber aber
mochte mochte viel schlechter | schlechter
sein sein
0 1 2 3 4 5 6

BIV  Wie wichtig ist fiir Sie der Einfluss lhrer Muskelerkrankung auf Ihre engeren Freundschaften?
Bitte zutreffende Nummer einkreisen:

Nicht Weniger MaRig Deutlich Erheblich Sehr wichtig Extrem
wichtig wichtig wichtig wichtig wichtig wichtig
0 1 2 3 4 5 6

ODER Sind lhre engeren Freundschaften ,genau wie Sie es mdchten”, kreuzen Sie bitte hier an D

BV Wie sind lhre Beziehungen zu Mitmenschen (Fremde, Kollegen, Bekannte} in Hinblick auf lhre
Erkrankung?
Bitte zutreffende Nummer einkreisen:

Genau wie Gut, aber OK, aber Weder gut Ziemlich Schlecht, Schlechter
ich es nicht ganz so | nicht so wie noch schlecht, kdnnten geht es nicht
mdchte wie ich es ich es schlecht kénnten aber aber
mochte mochte viel schlechter | schlechter
sein sein
0 2 3 4 5 6

£ M R Rose & King's College NHS-Trust 2005
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BVl Wie wichtig ist fiir Sie der Einfluss lhrer Muskelerkrankung auf lhre Beziehung zu diesen
Mitmenschen?
Bitte zutreffende Nummer einkreisen:
Nicht Weniger MaRig Deutlich Erheblich Sehr wichtig Extrem
wichtig wichtig wichtig wichtig wichtig wichtig
0 1 2 3 4 5 6

ODER Sind lhre Beziehungen zu anderen Mitmenschen ,,genau wie Sie es mdchten”, kreuzen Sie bitte

hieran [_].

FRAGE 8: IHR BEFINDEN

A Momentan fiihlen Sie sich aufgrund lhrer Muskelerkrankung:
Bitte jeweils die zutreffende Nummer einkreisen:

Gar nicht | Wenig MaRig | Deutlich | Erheblich Sehr Extrem
I. Angstlich / besorgt 0 1 2 3 4 5 6
1. Deprimiert 0 1 2 3 4 5 6
1. Frustriert 0 1 2 3 4 5 6
IV. ohne Selbstachtung / 0 1 2 3 4 5 6
Selbstwertgefiihl
Bl Wie fiihlen Sie sich emotional in Hinblick auf lhre Erkrankung?
Bitte zutreffende Nummer einkreisen:
Genau wie Gut, aber 0K, aber Weder gut Ziemlich Schlecht, Schlechter
ich es nicht ganz so | nicht so wie noch schlecht, kénnten | geht es nicht
mochte wie ich es ich es schlecht kénnten aber aber
mochte mdochte viel schlechter | schlechter
sein sein
0 1 2 3 4 5 6
Bll Wie wichtig ist fiir Sie der Einfluss lhrer Muskelerkrankung darauf wie Sie sich fithlen?
Bitte zutreffende Nummer einkreisen:
Nicht Weniger MaRig Deutlich Erheblich Sehr wichtig Extrem
wichtig wichtig wichtig wichtig wichtig wichtig
0 1 2 3 4 5 6

ODER Fihlen Sie sich emotional ,,genau wie Sie es mdchten, kreuzen Sie bitte hier an |:|

FRAGE 9: IHR AUSSEHEN

A Beeinflusst lhre Muskelerkrankung momentan lhr Aussehen?
Ihre Muskelerkrankung kénnte sich darauf auswirken, wie lhr Korper, Gesicht oder Haut aussehen,
oder vielleicht wie Sie sich bewegen, oder ob Sie einen Gehstock oder Rollstuhl benutzen miissen.

Bitte zutreffende Nummer einkreisen:
Gar nicht Wenig MaBig Deutlich Erheblich Sehr viel Extrem
0 1 2 3 4 5 6

£ M R Rose & King's College NHS-Trust 2005



Anhang F: Fragebogen fur Patienten ab 16 Jahren 131

Bl Wie empfinden Sie Ihr Aussehen in Hinblick auf Ihre Erkrankung?
Bitte zutreffende Nummer einkreisen:
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Genau wie Gut, aber OK, aber Weder gut Ziemlich Schlecht, Schlechter
ich es nicht ganz so | nicht so wie noch schlecht, kdnnten geht es nicht
mochte wie ich es ich es schlecht kénnten aber aber
mochte mochte viel schlechter | schlechter
sein sein
0 1 2 3 4 5 6

Bll Wie wichtig ist fiir Sie der Einfluss lhrer Muskelerkrankung auf Ihr Aussehen?
Bitte zutreffende Nummer einkreisen:

Nicht Weniger MaBig Deutlich Erheblich Sehr wichtig Extrem
wichtig wichtig wichtig wichtig wichtig wichtig
0 1 2 3 4 5 6

ODER st Ihr Aussehen ,,genau wie Sie es mochten®, kreuzen Sie bitte hier an |:|

FRAGE 10: BEHANDLUNGEN
Erhalten Sie momentan oder demnéchst eine Behandlung lhrer Muskelerkrankung? {(Zum Beispiel
Tabletten, Injektionen, Physiotherapie). Bitte zutreffendes ankreuzen:

D NEIN —  Bitte Gberspringen Sie die folgenden Fragen

[]iA

Al Glauben Sie, dass die Behandlung Ihrer Muskelerkrankung einen positiven Effekt hat?
Bitte zutreffende Nummer einkreisen:
Gar nicht Wenig MaRig Deutlich Erheblich Sehr viel Extrem
0 1 2 3 4 5 6

Wenn Sie noch keine Behandlung bekommen, kreuzen Sie bitte hier an [_].
Wenn Sie sich nicht sicher sind, kreuzen Sie bitte hier an |:|

All Glauben Sie, dass die Behandlung lhrer Muskelerkrankung in Zukunft einen positiven Effekt haben

wird?
Bitte zutreffende Nummer einkreisen:
Qar nicht Wenig MaRig Deutlich Erheblich Sehr viel Extrem
0 1 2 3 4 5 6

Wenn Sie sich nicht sicher sind, oder bisher noch nicht dariiber nachgedacht haben, kreuzen Sie
bitte hier an D

Alll Wie wichtig ist fiir Sie der positive Effekt lhrer Behandlungen?
Bitte zutreffende Nummer einkreisen:

Nicht Weniger MaRig Deutlich Erheblich Sehr wichtig Extrem
wichtig wichtig wichtig wichtig wichtig wichtig
0 1 2 3 4 5 6

£ M R Rose & King's College NHS-Trust 2005



Anhang F: Fragebogen fur Patienten ab 16 Jahren 132

UNIVERSITAT
D BAYREUTH

Bl Glauben Sie, dass die Behandlung lhrer Muskelerkrankung, die Sie bekommen, schidliche
Nebenwirkungen hat?

Bitte zutreffende Nummer einkreisen:

Gar keine

Wenige

MaRige

Deutliche

Erhebliche

Sehr viele

Extrem viele

0

1

2

3

4

5

6

Wenn Sie noch keine Behandlung erhalten haben, kreuzen Sie bitte hier an [_].
Wenn Sie sich nicht sicher sind, kreuzen Sie bitte hier an |:|

Bll Glauben Sie, dass die Behandlung lhrer Muskelkrankheit in Zukunft Nebenwirkungen haben wird?
Bitte zutreffende Nummer einkreisen:

Gar keine

Wenige

MaRige

Deutliche

Erhebliche

Sehr viele

Extrem viele

0

1

2

3

4

5

6

Wenn Sie sich nicht sicher sind, oder bisher noch nicht dariiber nachgedacht haben, kreuzen Sie
bitte hier an D

Blll Wie wichtig sind lhnen die Nebenwirkungen Ihrer Behandlungen?
Bitte zutreffende Nummer einkreisen:

Nicht Weniger MaRig Deutlich Erheblich Sehr wichtig Extrem
wichtig wichtig wichtig wichtig wichtig wichtig
0 1 2 3 4 5 6

Herzlichen Dank fiir lhre Teilnahme!
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Anhang G: Fragebogen fur Eltern von Patienten mit CMT

UNIVERSITAT
B j " BAYREUTH

Fragebogen fiir Eltern von Patienten mit einer angeborenen
Neuropathie (CMT; Charcot-Marie-Tooth Erkrankung)

Liebe Eltern,

vielen Dank, dass Sie sich die Zeit nehmen, den Fragebogen fiir Eltern von Patienten® mit
einer angeborenen Neuropathie (CMT; Charcot-Marie-Tooth Erkrankung) auszuftllen.

Sollte Ihr Kind an einer anderen Erkrankung als CMT erkrankt sein oder Sie sich unsicher sein,
wenden Sie sich bitte vor der Beantwortung des Fragebogens an die Kuratorin des
Patientenregisters (Fr. Thiele, Tel. 089-44005-7451}.

Auch wenn Ihr Kind noch nicht volljahrig ist, mochte es einige Fragen ggf. selbst
beantworten. Dies ist ihm natlrlich freigestellt, doch sollten Sie es bei Unsicherheiten
unterstltzen.

Um eine genaue Aufstellung der Bediirfnisse der Patienten und Angehorigen erheben zu
kdnnen, ist eine ausfihrliche Analyse notwendig. Dabei ldsst es sich nicht vermeiden, auch
Fragen zu stellen, die eventuell sehr personlich sind. Hierbei bitten wir Sie um Ihr
Verstdndnis. Der Fragebogen wird vollstindig anonym ausgewertet, sodass keine
Rickschliisse auf Ihre eigene Person oder lhr Kind gezogen werden kénnen.

Die eingebauten und markierten Filterfragen (z.B.: ,,Gehen Sie bitte weiter zur Frage 11“)
dienen dazu, den Fragebogen fiir Sie so kurz wie mdglich zu halten. Es ist in lhrem Interesse
und dem lhres Kindes, umfassende Daten zu erheben, um dadurch auf die
Versorgungssituation positiv Einfluss nehmen zu kénnen.

Wir danken lhnen fiir lhre Unterstiitzung und die Zeit, die Sie sich zur Beantwortung der
Fragen nehmen!

! mit Patient” sind Patientinnen sowie Patienten angesprochen.
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Anleitung

Diese Anleitung soll lhnen das Ausfillen des Fragebogens erleichtern.

T
A

RC
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-> Sofern Sie keine konkreten Angaben zur Anzahl von Hilfsmitteln oder Produkten
machen kénnen, bitten wir Sie um eine ungefihre Einschitzung.

Beispiele zum Ausfiillen:

1. | Geben Sie bitte |hr Geschlecht an.
Weiblich X
Mannlich O
2. | Geben Sie bitte |hr Alter an.
43 Jahre
3. | Tragen Sie bitte die Anzahl der folgenden Mobilitétshilfen ein, die Ihr Kind derzeit

aufgrund seiner CMT-Erkrankung benotigt, sowie ggf. die Kosten und Erstattungen
pro Exemplar. Bitte geben Sie in der letzten Spalte an, seit wie vielen Jahren lhr Kind

dieses Hilfsmittel benétigt.

Anzahl | Gesamtkosten | Erstattete Notwendig
in Euro pro Kosten pro seit
Exemplar Exemplar
Orthopédische Schuhe (Paar) 1 1200 € 1120 € 3 Jahren

Falls Sie ihre Antwort berichtigen méchten, fillen Sie das falsche Kastchen, wie in dem

Beispiel aus. Das Schwarz ausgemalte Kastchen wurde berichtigt. Dafliir wurde die

zutreffende Antwort ,,Nein” angekreuzt.

4. | Mussten Sie aufgrund der CMT-Erkrankung lhres Kindes den Arbeitsplatz oder den
Beruf wechseln?
Ja [ |
Nein [
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| Allgemeine Angaben
ID:

Angaben zu lhrer Person (Eltern)
1. | Geben Sie bitte Ihr Geschlecht an.

Weiblich O

Mannlich O
2. | Geben Sie bitte lhr Alter an.

Jahre

3. | Geben Sie bitte lhren Familienstand an.

Ledig O

In einer Partnerschaft lebend O

Verheiratet ]

Geschieden 0

Verwitwet O
Angaben zu lhrem Kind
4. | Geben Sie bitte das Geschlecht lhres Kindes an.

Weiblich O

Ménnlich O
5. | Geben Sie bitte das Alter lhres Kindes an.

Jahre
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6. | Sind Sie die Hauptbetreuungs-/Pflegeperson fiir lhr an CMT-erkrankten Kind?
Ja O]
Nein O
Ich teile die Pflege mit meinem Partner etc. O

7. | In welchem Bundesland hat lhr Kind derzeit seinen Wohnsitz?
Baden-Wiirttemberg O Niedersachsen O
Bayern O Nordrhein-Westfalen O
Berlin O Rheinland-Pfalz O
Brandenburg O Saarland O
Bremen | Sachsen |
Hamburg O Sachsen-Anhalt O
Hessen O Schleswig-Holstein O
Mecklenburg-Verpommern | Thiiringen |

8. | Wann wurde bei lhrem Kind vom Arzt eine CMT-Erkrankung festgestellt?
Im Jahr 20

9. | Wann haben die ersten Anzeichen der CMT-Erkrankung lhres Kindes begonnen?
Im Jahr 20

10. | Was waren die ersten Anzeichen/Symptome der CMT-Erkrankung lhres Kindes {z.B.
Stiirze, FuBRfehlstellungen, Gefiihlsstorungen an Hinden ader FiiRen)?
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11. | Ist die Diagnose der CMT-Erkrankung Ihres Kindes genetisch gesichert?
Ja [l
Nein O
=> Wenn Nein: Gehen Sie bitte weiter zur Frage 14.
12. | Welcher Subtyp der CMT-Erkrankung {z.B. CMT1A, CMT1X, CMT2A, HNPP etc.) wurde
bei lhrem Kind festgestellt?
Ich weif} es nicht genau O
13. | Wann wurde diese genetische Untersuchung durchgefiihrt?
(Bitte geben Sie ungefihr den Monat und das Jahr an, Bsp.: Mai 2008)
(Monat/Jahr)
14. | Sind weitere Personen, die in lhrem Haushalt leben, von einer CMT-Erkrankung
betroffen?
Ja O
Nein 0
- Wenn Nein: Gehen Sie bitte weiter zur Frage 16.
15. | Welche weitere Person, die in lhrem Haushalt lebt, ist von einer CMT-Erkrankung

betroffen?

GroRmutter/GroRvater des Kindes

Mutter/Vater des Kindes

Bruder/Schwester des Kindes

Sonstige:

O oo o
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16. | Welche Erkrankungen auBBer der CMT sind bei lhrem Kind auBerdem von einem Arzt
diagnostiziert worden? Bitte geben Sie alle Thnen zusétzlich bekannte Erkrankungen
an.

MY
A
®C

Krankheitssymptome

17. | Bezogen auf den Gesundheitszustand lhres Kindes, wie hdufig hat Ihr Kind Prebleme
mit den folgenden Symptomen?

nie oder selten gelegentlich oft oder immer

Probleme mit den FlfRen und
Beinen, z.B. eingeschrédnkte O O O
Gehfdhigkeit, Taubheit

Probleme mit den Hinden und

Armen, z.B. eingeschrankte | | |
Funktion und Feingefiihl

Schmerzen | O |
Erschopfung und Miidigkeit | O |

18. | Haben Sie das Gefiihl, dass Ihr Kind aufgrund seiner CMT-Erkrankung im Alltag
eingeschrankt ist?

Ja O]
Nein
- Wenn Nein: Gehen Sie bitte weiter zur Frage 20. O




Anhang G: Fragebogen fur Eltern von Patienten mit CMT

139

T
A

RC

NIVERSITAT
AYREUTH

eingeschrankt?

19. | Wie sehr ist lhr Kind aufgrund seiner CMT-Erkrankung in seinem Alltag

Nicht

Wenig

Ziemlich

Sehr

Zeitlich
(2.B.: Zeit fiir Freizeit) O

O

O

Korperlich
(2.B.: Sportliche Aktivititen, Unterstiitzung im
Haushalt)

Psychisch

(2.B.: Stress in der Familie)

In der Mobilitat
(z.B.: Spontaner, uneingeschrinkter
Ortswechsel)

In der Flexibilitat
(z.B.: Kurzfristige, spontane Unternehmungen)

Sozial
(2.B.: Kontakt zu Freunden, gesellschaftliche
Integration)

O o0 |Oo)|0

o oo |o|ad

o oo |o|ad

o oo |o|ad

Angaben zur medizinischen Betreuung lhres Kindes

Durch |hre nachfolgenden Angaben versuchen wir, die Versorgung lhres Kindes und die

finanziellen Belastungen durch die Erkrankung Ihres Kindes einzuschitzen.

Krankenversicherung

20. | Bei welcher Art von Krankenversicherung ist Ihr Kind versichert? Diese Frage
bezieht sich auf die Hauptversicherung, nicht auf Zusatzversicherungen.

Bei einer gesetzlichen Krankenversicherung
-» Gehen Sie bitte weiter zur Frage 22.

O

Bei einer privaten Krankenversicherung

O

21. | Wie hoch ist der monatliche Beitrag an die private Krankenversicherung?

€

O

Keine Angabe

22._ | Ist lhr Kind von Zuzahlungen (z.B. fiir medizinische Leistungen, Medikamente, etc.)

(Eigene Zuzahlungen bis 1% des Bruttoeinkommens)

befreit?
Ja O
Nein OJ
Chronikerregelung

O
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Hilfsmittel fiir den privaten Gebrauch

Im Folgenden werden Sie gebeten, Anzahl und Gesamtkosten notwendiger Hilfsmittel fiir
den privaten Gebrauch anzugeben. Bitte beachten Sie, dass Sie nur Hilfsmittel angeben, die
Ihr Kind aufgrund seiner CMT-Erkrankung bendtigt und nicht aufgrund anderer
Erkrankungen. Falls ein Teil der Kosten durch die Krankenkasse oder andere erstattet
wurden, geben Sie diesen Erstattungsbetrag bitte ebenfalls an. Sollten Sie die exakte Anzahl
und/oder die Héhe der Kosten nicht genau wissen, versuchen Sie bitte zu schitzen. Wenn lhr
Kind aufler den vorgeschlagenen weitere Hilfsmittel nutzt, geben Sie diese bitte unter
Sonstiges an — idealerweise mit der genauen Bezeichnung oder dem Produktnamen.

23. | Tragen Sie bitte die Anzahl der folgenden Alltagshilfsmittel ein, die Ihr Kind derzeit
aufgrund seiner CMT-Erkrankung benbtigt, sowie ggf. die Kosten und Erstattungen
pro Exemplar. Bitte geben Sie in der letzten Spalte an, seit wie vielen Jahren lhr Kind
dieses Hilfsmittel bendtigt.

Anzahl | Gesamtkosten | Erstattete Notwendig

in Euro pro Kosten pro seit
Exemplar Exemplar
Griffverdickung und -adapter
(z.B. fUr Stifte, Besteck) £ 3 Jahren
Drehbhilfe fiir Schlussel,
Wasserhdhne u. a. € € Jahren
Knépfhilfe € € Jahren

Strumpfan-/-auszieher
(z.B. Butler) € € Jahren
Sonstige ergotherapeutische
Hilfsmittel fiir die Hande:

€ € Jahren
Bettpfosten/ -
rahmenerhdhung € € Jahren
Einlegerahmen zur
Héhenverstellung im Bett £ £ Jahren
Stiitz-/ Kompressionsstrumpf £ € Jahren
Sitzerhéhung £ £ Jahren
Toilettensitzerhdhung £ 3 Jahren
Duschsitz/-hocker £ £ Jahren

Badewanneneinsatz
oder -aufsatz € £ Jahren
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Haérgerat/-hilfe
(Bitte hur angeben, wenn Sie
durch die CMT bedingt einen
Hérverlust haben) € € Jahren
Spezielle Brille/Sehhilfe
(Bitte nur angeben, wenn Sie
durch die CMT bedingt einen
Sehverlust haben) € € Jahren
Sonstiges:
£ € Jahren
Sonstiges:
3 € Jahren
Sonstiges:
€ £ Jahren
Sonstiges:
€ € Jahren

I Mein Kind bendtigt keine Alltagshilfsmittel.

24.

Tragen Sie bitte die Anzahl der folgenden Mobilitdtshilfen ein, die Ihr Kind derzeit
aufgrund seiner CMT-Erkrankung bendtigt, sowie ggf. die Kosten und Erstattungen
pro Exemplar. Bitte geben Sie in der letzten Spalte an, seit wie vielen lahren lhr Kind

dieses Hilfsmittel bendtigt.

Anzahl | Gesamtkosten | Erstattete Notwendig
in Euro pro Kosten pro seit
Exemplar Exemplar
Orthop&dische Schuhe (Paar) € € Jahren
Schuhanpassung (z.B. Absatz-
erhohung, Weichpolsterung,
Weichbettungseinlage,
Abrollsohle, Pufferabsitze,
Fersenkappe) € € Jahren
Einlegesohle in
Sonderanfertigung € € Jahren
FuBheherorthese aus
Kunststoff oder Silikon € € Jahren
FuBheherorthese aus Carbon € € Jahren
Nachtorthese/-schiene fiir die
FliRe € € Jahren
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Sonstige Orthese/Schiene fur
die Hande (flir Tag oder Nacht)

€ € Jahren
Gehstock € € Jahren
Wanderstock € € Jahren
Elektrische Treppensteighilfe
mit integrierter Sitzeinheit € € Jahren
Elektrische Treppensteighilfe
fur den Rollstuhl € € Jahren
Treppenlift € € Jahren
Rollstuhlaufzug € € Jahren
Mobile Rampe € € Jahren
Aktivrollstuhl € € Jahren
Elektr. Restkraftverstarker flr
(manuellen) Rollstuhl € € Jahren
Elektrorollstuhl € € Jahren
Multifunktionsrollstuhl € € Jahren
Leichtgewichtsrollstuhl/
Schieberollstuhl € € Jahren
Rollator € € Jahren
Korsett/Wirbelsdulenorthese
(zur Stabilisierung) € € Jahren
Sonstiges:

£ € Jahren
Sonstiges:

€ € Jahren
[J Mein Kind bendétigt keine Mobilitatshilfsmittel.
-» Gehen Sie bitte weiter zu Frage 26.
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Falls lhr Kind keine orthopadischen Schuhe nutzt bzw. diese nicht CMT bedingt nutzt,
gehen Sie bitte weiter zu Frage 26.

Wenn Sie oben angegeben haben, dass lhr Kind orthopédische Schuhe aufgrund
seiner CMT-Erkrankung in Anspruch nimmt: Waren jemals Reparaturen oder
Anpassungen der orthopadischen Schuhe lhres Kindes notwendig?

[ Nein

O Ja:

Anzahl der Reparaturen/ Anpassungen:

Gesamtkosten der Reparaturen/ Anpassungen: €

Erstattete Kosten der Reparaturen/ Anpassungen: 3

26.

Geben Sie bitte die derzeit verwendeten Hilfsmittel fiir Pflege und Erndhrung an, die
lhr Kind aufgrund seiner CMT-Erkrankung bendtigt, sowie ggf. die Kosten und
Erstattungen pro Exemplar. Bitte geben Sie auch an, seit wie vielen Jahren lhr Kind
dieses Hilfsmittel bendtigt. Bitte geben Sie moglichst sowohl die Kategorie {z.B.
Pflegebett) als auch die Bezeichnung des genauen Modells (z.B. Pflegebett
Ambienta) an.

Diese Hilfsmittel kénnen u.a. ein elektrisches Pflegebett, eine Anti-Dekubitus-
Matratze, Decken-/Badewannenlifter, Duschrollstuhl, Hilfsmittel zur Lagerung und
dem Drehen und fir die Erndhrung und Beatmung sein.

0 Mein Kind bendtigt keine Hilfsmittel flr Pflege und Erndhrung.

Kategorie:

Medellbezeichnung: Anzahl:
Gesamtkosten Erstattete Kosten

in Euro pro Exemplar: € pro Exemplar: €
Hilfsmittel notwendig seit: Jahren

Kategorie:

Meodellbezeichnung: Anzahl;
Gesamtkosten Erstattete Kosten

in Euro pro Exemplar: € pro Exemplar: €

Hilfsmittel notwendig seit: Jahren
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Kategorie:
Modellbezeichnung: Anzahl:
Gesamtkosten Erstattete Kosten
in Euro pro Exemplar: 3 pro Exemplar: €
Hilfsmittel notwendig seit: Jahren
Kategorie:
Modellbezeichnung: Anzahl:
Gesamtkosten Erstattete Kosten
in Euro pro Exemplar: € pro Exemplar: €
Hilfsmittel notwendig seit: Jahren

UmbaumaRnahmen

Im Folgenden werden Sie gebeten, die Gesamtkosten fUr notwendige Umbau- und

GestaltungsmaBnahmen anzugeben. Falls ein Teil der Kosten durch die Krankenkasse, die

Rentenversicherung oder andere erstattet wurde, geben Sie diese bitte ebenfalls an. Sollten
Sie die exakte Hohe der Kosten nicht genau wissen, versuchen Sie bitte zu schitzen.

Bauliche Anpassungen der Wohnung

27.

Wie hoch ist der Betrag fiir bisherige bauliche Anpassungen lhrer Wohnung bzw.
lhres Hauses an die derzeitige Situation in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung
lhres Kindes? Hierzu zdhlen z.B. die barrierefreie Gestaltung und UmbaumaBnahmen
des Badezimmers.

Es waren bisher keine baulichen Anpassungen nétig.
-» Gehen Sie bitte weiter zur Frage 29.

0D€-4.995€

5.000€-9.999 €

10.000€£-19.999 €

20.000€-29.999€

30.000€-39.999€

Mehr als 40.000 €
—» Bitte schitzen Sie den Betrag: €

I O B
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Bezogen auf die cben genannten Kosten: Wie hoch waren die Kosten, die Sie dabei
selbst (ibernehmen mussten?

£ O Nicht zutreffend

Bau

liche Anpassungen des eigenen Kraftfahrzeugs (Kfz)

29.

Wie hoch ist der Betrag fiir bisherige Anpassungen lhres Kraftfahrzeugs {Kfz) an die
derzeitige Situation in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung lhres Kindes?

Es waren bisher keine baulichen Anpassungen nétig.
-» Gehen Sie bitte weiter zur Frage 31.

0€-4995€

5.000€-5.999 €

10.000€£-19.999 €

20.000€-29.999€

30.000€£-39.999 €

Mehr als 40.000 €
-» Bitte schétzen Sie den Betrag: €

o (oo o go|jo|gd

30.

Bezogen auf die oben genannten Kosten: Wie hoch waren die Kosten, die Sie dabei
selbst iibernehmen mussten?

£ [0 Nicht zutreffend

Operationen

31.

Wurden bei lhrem Kind im Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung Operationen
durchgefiihrt? Wenn ja welche und in welchem Alter? Bitte geben Sie diese
namentlich so genau wie moglich an (z.B. Hohmann-OP oder Weil-Osteotomie) oder
beschreiben Sie genau, was durchgefiihrt wurde.

Operation Alter lhres Kindes bei der Operation

Jahre

Jahre

Jahre

Jahre

L1 Es waren bisher keine Operationen notwendig.
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Im Folgenden werden Sie gefragt, wie haufig |hr Kind bestimmte Leistungen in Anspruch
genommen hat und welche Kosten dabei entstanden. Wir meinen hiermit lhre eigenen
Zuzahlungen. Sollten Sie die exakte Anzahl und/oder die Héhe der Zuzahlungen nicht genau
wissen, versuchen Sie bitte zu schitzen.

Ambulante Arztbesuche

32. | Hat lhr Kind in den letzten 6 Monaten in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung
einen Arzt aufgesucht? Hierzu zihlt auch das Abholen von Uberweisungsscheinen
und/oder Rezepten aus der Arztpraxis.

Ja O
Nein
- Wenn Nein: Gehen Sie bitte weiter zur Frage 36. O

33. | Bitte geben Sie an, wie oft lhr Kind in den letzten 6 Monaten folgende Fachdrzte in
Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung aufgesucht hat und wie hoch der Betrag an
Zuzahlungen (z.B. Privatleistungen}) ggf. war.

Anzahl Einfache Zuzahlung in Nicht
Entfernung Euro zutreffend
zur Praxis in
km
Hausarzt € O]
Neurologe ¢ O
Gastroenterologe < O
Orthopade € O
Chirurg € O
Sonstige:
€ O

34. | Bitte geben Sie an, wie viele drztliche Hausbesuche lhr Kind aufgrund der CMT-
Erkrankung in den letzten 6 Monaten erhalten hat sowie die ggf. dafiir angefallenen
Zuzahlungen.

Anzahl Zuzahlung in Euro Nicht
zutreffend
€ O
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35. | Wie hoch war der Betrag an Fahrtkosten fiir ambulante Arztbesuche in
Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung in den letzten 6 Monaten?
Bitte geben Sie an, mit welchem Transportmittel thr Kind in den letzten 6 Monaten
liberwiegend zu den genannten Arztpraxen befdrdert warden ist.
O Pprivatauto O Krankentransport (z.B. Malteser)
L] Taxi ] Sonstiges:
Ist der gesamte Betrag von der Krankenkasse erstattet
worden? O 1 O Nein
Falls nein, wie hoch war lhre Zuzahlung pro Fahrt? €
Schlaflabor
36. | Hat lhr Kind in den letzten 12 Monaten in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung
ein Schlaflabor aufgesucht?
Ja O
Nein
=> Wenn Nein: Gehen Sie bitte weiter zur Frage 39. O
37. | Bitte geben Sie an, wie oft Ihr Kind in den letzten 12 Monaten aufgrund der CMT-
Erkrankung ein Schlaflabor aufgesucht hat sowie die ggf. dafiir angefallenen
Zuzahlungen.
Anzahl der Besuche Anzahl der Gesamte Zuzahlung
Ubernachtungen in Euro
€
38.

Wie hoch war der Betrag an Fahrtkosten fiir die Untersuchungen im Schlaflabor in
Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung in den letzten 12 Monaten?

Bitte geben Sie an, mit welchem Transportmittel |hr Kind in den letzten 12 Monaten
Uberwiegend zum Schlaflabor beférdert worden sind.

[] Privatauto O Krankentransport (z.B. Malteser)

O Taxi O Sonstiges:
Bitte nennen Sie die einfache Entfernung zu dem
Schlaflabor. —_km
Ist der gesamte Betrag von der Krankenkasse erstattet
worden? O s O Nein

Falls nein, wie hoch war lhre Zuzahlung pro Fahrt?
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Stationare Krankenhausaufenthalte

39. | Ist Ihr Kind in den letzten 12 Monaten in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung
stationdr in ein Krankenhaus aufgenommen worden (d.h. mindestens eine
Ubernachtung)?

Ja ]
Nein
=> Wenn Nein: Gehen Sie bitte weiter zur Frage 43. O

40. | Bitte tragen Sie nachfolgend die Griinde fiir die stationdren Aufenthalte ein, die in
den letzten 12 Monaten in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung notwendig
waren. Geben Sie pro Aufenthalt bitte auch die Anzahl der Ubernachtungen auf der
jeweiligen Station an.

Grund des Krankenhausaufenthalts Anzahl der Anzahl der
{z.B. Operationen, Ubernachtungen auf Ubernachtungen auf
Therapieanderungen, etc.) einer Intensivstation einer Normalstation

41. | Wie hoch war der Betrag an Zuzahlungen fiir stationare Aufenthalte (z.B. Zuzahlung
von 10 Euro pro Tag) in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung in den letzten 12
Monaten?

€ O Nicht zutreffend

42. | Wie hoch war der Betrag an Fahrtkosten fiir stationdre Aufenthalte in

Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung in den letzten 12 Monaten?
Bitte geben Sie an, mit welchem Transportmittel Ihr Kind in den letzten 12 Monaten
Uberwiegend in ein Krankenhaus beférdert worden ist.
O privatauto O krankentransport (z.B. Malteser)
O Taxi O Sonstiges:
Bitte nennen Sie die einfache Entfernung zu dem
Krankenhaus. _ km
Ist der gesamte Betrag von der Krankenkasse erstattet
worden? O Ja O Nein
Falls nein, wie hoch war thre Zuzahlung pro Fahrt? £
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Rehabilitation

43. | Ist Ihr Kind in den letzten 2 Jahren in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung in
einer Rehabilitationseinrichtung behandelt worden?

Ja O
Nein
= Wenn Nein: Gehen Sie bitte weiter zur Frage 47. 0

44. | Wenn ja, geben Sie bitte an, wie oft lhr Kind in den letzten 2 Jahren in
Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung in einer Rehabilitationseinrichtung
behandelt worden ist bzw. wie viele Nichte lhr Kind stationar dort verbracht hat.

Ambulant Mal Tage insgesamt

Stationdr (d.h. Giber Nacht} Mal Nédchte insgesamt

45, [ Bitte geben Sie an, wie hoch der Betrag an Zuzahlungen bei
Rehabilitationsaufenthalten (z.B. fiir Behandlungen) in Zusammenhang mit der CMT-
Erkrankung in den letzten 2 Jahren war.

€ 0 Nicht zutreffend

46. | Wie hoch war der Betrag an Fahrtkosten fiir Rehabilitationsaufenthalte in
Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung in den letzten 2 Jahren?
Bitte geben Sie an, mit welchem Transportmittel |hr Kind in den letzten 2 Jahren
Uberwiegend in eine Rehabilitationseinrichtung beférdert worden ist.

] Privatauto O Krankentransport (z.B. Malteser)
O Taxi O Sonstiges:
Bitte nennen Sie die einfache Entfernung zu der
Rehabilitationseinrichtung. _ km
Ist der gesamte Betrag von der Krankenkasse erstattet
worden? O 1z O Nein
Falls nein, wie hoch war lhre Zuzahlung pro Fahrt? £
Heilmittel

47. | Hat lhr Kind in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung in den letzten 3 Monaten
Heilmittelanwendungen (z.B. Physictherapie, Ergotherapie) erhalten?

Ja O
Nein
= Wenn Nein: Gehen Sie bitte weiter zur Frage 51. U
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48. | Tragen Sie bitte ein, wie oft lhr Kind in den letzten 3 Monaten nachfolgende
Anwendungen in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung in Anspruch genommen
hat sowie ggf. angefallene Zuzahlungen/eigene Zahlungen.

Anzahl Einfache Zuzahlung/ Nicht
Entfernung zur | eigene Zahlung | zutreffend
Praxis in km in Euro
Physiotherapie €
Ergotherapie €
FuBpflege (podologische
Therapie) €
Sonstige:
O

€

49. | Bitte geben Sie an, wie viele dieser Anwendungen in den letzten 3 Monaten als
Hausbesuche stattfanden sowie die ggf. dafiir angefallenen Zuzahlungen.

Anzahl Zuzahlung/ eigene Nicht
Zahlung in Euro zutreffend

Physiotherapie € [l
Ergotherapie € O
FuBpflege (podologische
Therapie) € O
Sonstige:

O

€

50. | Wie hoch war der Betrag an Fahrtkosten fiir Heilmittel in Zusammenhang mit der

CMT-Erkrankung in den letzten 3 Monaten?
Bitte geben Sie an, mit welchem Transportmittel |hr Kind in den letzten 3 Monaten
Uberwiegend zu Heilmittel-Anwendungen beférdert worden ist.
O Privatauto O Krankentransport {z.B. Malteser)
O Taxi O Sonstiges:
Ist der gesamte Betrag von der Krankenkasse erstattet
worden? O] Ja ] Nein
Falls nein, wie hoch war lhre Zuzahlung pro Fahrt? £
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Hat Ihr Kind in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung in den letzten 3 Monaten ein
Fitnessstudio besucht oder an anderen Sportprogrammen teilgenommen?

Ja O

Nein
- Wenn Nein: Gehen Sie bitte weiter zur Frage 54. O

52.

Bitte geben Sie an, wie hoch der Beitrag fiir das Fitnessstudio oder Sportprogramm
lhres Kindes monatlich liegt.

£ pro Monat

53.

Wird ein Teil dieser Kosten von der Krankenkasse erstattet?

Ja, € pro Monat L] Nicht zutreffend

Psychologische Unterstitzung

54. | Hat lhr Kind in den letzten 3 Monaten in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung
psychologische Unterstiitzung (z.B. psychosoziale Beratung, Psychotherapie,
Verhaltenstherapie) erhalten?

Ja O]
Nein
= Wenn Nein: Gehen Sie bitte weiter zur Frage 57. O

55. | Bitte geben Sie an, wie oft Ihr Kind in den letzten 3 Monaten folgende Anwendungen
aufgrund der CMT-Erkrankung erhalten hat und wie hoch ggf. die Zuzahlungen
waren.

Anzahl Einfache Zuzahlung/ Nicht
Entfernung zur | eigene Zahlung | zutreffend
Praxis in km in Euro
Psychosoziale Beratung €
Psychotherapie €
Verhaltenstherapie €
56. | Wie hoch war der Betrag an Fahrtkosten fiir die Anwendungen in Zusammenhang

mit der CMT-Erkrankung in den letzten 3 Monaten?

Bitte geben Sie an, mit welchem Transportmittel Ihr Kind in den letzten 3 Monaten

Uberwiegend zur psychologischen Unterstiitzung beférdert worden ist.
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[ privatauto O Krankentransport (z.B. Malteser})
[ Taxi O Sonstiges:
Ist der gesamte Betrag von der Krankenkasse erstattet
worden? O 1a [ nein
Falls nein, wie hoch war lhre Zuzahlung pro Fahrt? €

Medikamente

57. | Hat Ihr Kind im letzten Monat in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung
Medikamente eingenommen?

Ja O
Nein
= Wenn Nein: Gehen Sie bitte weiter zur Frage 60. O

| \ Hinweise zu Frage 58 und 59: |

Bitte tragen Sie die Medikamente ein, die Ihr Kind aufgrund der CMT-Erkrankung im letzten
Monat eingenommen hat. Dazu finden Sie im Anschluss ein Beispiel. Bitte tragen Sie lhre
Angaben in die Tabellen 58 und 59 auf der nachfolgenden Seite ein.

Verschreibungspflichtige Medikamente

Ha psein
Pregabjalin
56 Hartkapseln

Teil einer Bunflelpackung
zﬁlz Packungpn & 56 Hartkapseln.

Bitte tragen Sie nachfolgend alle verschreibungspflichtigem Medikamente ein,|die Sie
in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung im letzten Mopat eingenommen haben.
Name des Dosis Anzahl der Anzahl der lhre Zugahlung
Medikaments Tabletten/ Kapseln | Tabletten/Kapse | pro Pagkung in
pro Packung In pro Tag Edro
Lyrica 25mg 56 1 b

1 g
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58.

Bitte tragen Sie nachfolgend alle verschreibungspflichtigen Medikamente ein, die lhr
Kind in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung im letzten Monat eingenommen

hat.

Name des
Medikaments

Dosis

Anzahl der
Tabletten/ Kapseln
pro Packung

Anzahl der
Tabletten/
Kapseln pro Tag

Ihre Zuzahlung
pro Packung in
Euro

Nicht verschreibungspflichtige Medikamente

59.

Bitte tragen Sie nachfolgend alle nicht verschreibungspflichtigen Medikamente ein,
die lhr Kind in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung im letzten Monat

eingenommen hat.

Name des Medikaments

Anzahl der

Tabletten/

Kapseln pro
Packung

Anzahl der

Tabletten/

Kapseln pro
Tag

Gesamtkosten | Erstattete
in Euro pro Kosten pro
Packung Packung
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Pflege

60. | In welcher Pflegestufe befindet sich lhr Kind?
Keine Pflegestufe O
Pflegestufe 0 mit eingeschrankter Alltagskompetenz O
Pflegestufe | O
Pflegestufe Il O
Pflegestufe IlI O
Pflegestufe 11l (Hartefallregelung) O

61. | Welcher Grad der Behinderung wurde lhrem Kind zuerkannt?
] Nicht zutreffend
62. | Bei welcher Art von Pflegeversicherung ist lhr Kind versichert? Diese Frage bezieht
sich auf die Hauptversicherung, nicht auf Zusatzversicherungen.
Bei einer gesetzlichen Pflegeversicherung
-> Gehen Sie bitte weiter zur Frage 64. 0
Bei einer privaten Pflegeversicherung O
63. | Wie hoch ist der monatliche Beitrag an die private Pflegeversicherung?
3 [ Keine Angabe
64. | Wohnen Sie mit lhrem Kind in einer Wohnung?
Ja O

Nein O
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65. | Welche der folgenden professionellen Unterstiitzungen nehmen Sie aktuell aufgrund
der CMT-Erkrankung lhres Kindes in Anspruch?

Unterstltzung | Gesamtkosten Erstattete Nicht
in Stunden in Euro Kosten zutreffend
pro Woche pro Monat pro Monat

Haushaltshilfe/
Reinigungshilfe € € O
Wohnassistenz/
betreutes Wohnen € € O
Ambulanter
Pflegedienst £ € U
Pflegekraft € € O
Medikamenten-
hringdienst € € O
Essen auf Rédern € € O
Sonstiges:

]

€ €

Angaben zu den organisatorischen Tatigkeiten, Unterstiitzungszeiten und

Pflegezeiten
Um die Pflegezeiten oder Unterstlitzungszeiten von Angehdrigen und Helfern zu ermitteln,
schatzen Sie bitte die Dauer der Unterstiitzung in Stunden pro Tag. Mit ,Unterstiitzung” ist
ausschliefllich die Zeit gemeint, die Angehdrige flr die Einkdufe, Korperpflege etc. lhres

Kindes bendtigen. Beziehen Sie sich dabei auf die letzten 2 Wochen.

66.

Ist eine standige Anwesenheit von Betreuern oder Pflegepersonen fiir Ihr Kind

erfaorderlich?

Ja

O

Nein

O

67.

Wie viel Zeit bendtigen Sie fiir organisatorische Tatigkeiten beziiglich der CMT-
Erkrankung lhres Kindes am Tag? z.B. fiir Antrage fir Krankenkassen (Bsp.: Hilfsmittel),

organisatorische Telefonate oder Anwaltseinschaltungen etc.

Stunden pro Tag

[J  Nicht zutreffend
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68. | Wie viel zeitliche Unterstiitzung erhalt lhr Kind aufgrund seiner CMT-Erkrankung von
lhnen im Alltag?

Stunden pro Tag 1 Nicht zutreffend

69. | Wie viel zeitliche Unterstiitzung erhilt Ihr Kind aufgrund seiner CMT-Erkrankung von
lhrem Partner/Ehepartner im Alltag?

Stunden pro Tag 1 Nicht zutreffend

70. | Wie viel zeitliche Unterstiitzung erhalt lhr Kind aufgrund seiner CMT-Erkrankung von
seinen Geschwistern im Alltag?

Stunden pro Tag [0 Nicht zutreffend

71. | Wie viel zeitliche Unterstiitzung erhalt lhr Kind aufgrund seiner CMT-Erkrankung von
Verwandten und Bekannten im Alltag?

Stunden pro Tag 1 Nicht zutreffend

72. | Wie sehr sind Sie im Alltag aufgrund der CMT-Erkrankung lhres Kindes
eingeschrankt?

Nicht Wenig | Ziemlich Sehr

Zeitlich
(z.B.: Zeit flir Haushalt, Freizeit) O O O O
Kérperlich
(2.B.: Hausarbeit) U 0
Psychisch
(z.B.: Stress in der Familie) D D D D
In der Mobilitdt
{z.B.: Spontaner, uneingeschrénkter ] 1 1 [
Ortswechsel)
In der Flexibilitat
{z.B.: Kurzfristige, spontane Unternehmungen) D D D D
Sozial

L] Ll | [l

{z.B.: Kontakt zu Freunden, gesellschaftliche
Integration)

Anwaltskosten

73. | Wie hoch ist der Betrag fiir Anwaltskosten (z.B. fiir Widerspriiche), die in
Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung angefallen sind?

.
Es sind bisher keine Anwaltskosten angefallen.
—> Gehen Sie bitte weiter zur Frage 75. O
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74. | Bezogen auf die cben genannten Anwaltskosten: Wie hoch sind die Kosten, die Sie

dabei selbst iibernehmen mussten?
€ ] Nicht zutreffend

75. | Fallen weitere Aufwendungen in Zusammenhang mit der CMT-Erkrankung lhres
Kindes an, die mit den bisherigen Fragen nicht erfasst worden sind? Wir wiirden uns
sehr freuen, wenn Sie hier weitere Ausgaben sowie Kommentare erganzen.

76. | Alles in allem — wie zufrieden sind Sie insgesamt mit der Versorgung lhres Kindes?
Sehr zufrieden O
Eher zufrieden O
Eher unzufrieden O
Sehr unzufrieden O

77. | In welchen Versorgungsbereichen (z.B. psychologische Unterstiitzung, ambulante
Behandlungen, usw.) sehen Sie Verbesserungsmoglichkeiten fiir die Behandlung lhres
Kindes? Welche Verbesserungswiinsche haben Sie?
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Angaben zu lhrem Beruf

Mit den nachfolgenden Fragen méchten wir die beruflichen Einschrankungen, die aufgrund
der Pflege von Patienten mit der CMT-Erkrankung entstehen, und die daraus entstehenden

Kosten einschadtzen. Bitte beziehen Sie diese Angaben auf lhre eigene berufliche Situation.

Angaben zu lhrem Beschéftigungsverhéltnis

78.

Welchen héchsten schulischen bzw. akademischen Abschluss haben Sie erreicht?

Kein Abschluss

a

Volks-/Hauptschule

Realschulabschluss/Mittlere Reife

Abitur/Fachabitur

Universitatsabschluss/Fachhochschulabschluss

ad
O
ad
ad

79.

Haben Sie eine abgeschlossene Berufsausbildung?

Ja

|

Nein

O

80.

Nennen Sie bitte Ihr derzeitiges Ausbildungs- oder Beschaftigungsverhaltnis.

Berufstatig gewesen, aber aufgrund der CMT-Erkrankung Ihres Kindes
derzeit keine Beschaftigung mehr moglich
-> Gehen Sie bitte weiter zur Frage 81.

(Angaben zu frilheren Beschaftigungen)

O

Angestellt (berufstéitig)
-> Gehen Sie bitte weiter zur Frage 88.
{Angaben von Berufstatigen)

Selbststindig (berufstitig)
-» Gehen Sie bitte weiter zur Frage 89.
(Angaben von Berufstatigen)

O

Schiiler, Auszubildender, Student
=> Gehen Sie bitte weiter zur Frage 102.

Rentner/pensioniert
-» Gehen Sie bitte weiter zur Frage 102.

Arbeitslos
- Gehen Sie bitte weiter zur Frage 102.

Hausfrau/-mann
-> Gehen Sie bitte weiter zur Frage 102.

O g OO
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Angaben zu frilheren Beschaftigungen
81. | Welchen Beruf haben Sie zuletzt ausgefiihrt?

N

82. | Welches Beschiftigungsverhiltnis fiihrten Sie aus?

Angestellt O

Selbststandig
-> Gehen Sie bitte weiter zur Frage 84. (.

83. | Nur fiir ehemalige Angestellte: Wie hoch war Ihr monatliches Bruttoeinkommen?
{ohne Abziige von Steuern und Sozialversicherungsbeitriagen etc.)
Bruttoeinkommen

£100-400 €

401-800 €

801-1000 €

1.001-1.200 €

1.201-1.700 €

1.701-2.000 €

2.001-2.500 €

2.501-3.000 €

3.001-4.000 €

4.001-5.000 £

5.001-6.000 €

6.001-7.000 €

7.001-10.000 €

210.000 €

oo o|o|o|bo|jo|jo|jojooooa

=> Gehen Sie bitte weiter zur Frage 85.
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84. | Fiir ehemalige Selbststéndige: Bitte schitzen Sie lhr damaliges monatliches
Einkommen vor Steuerabgaben.

€ pro Monat

85. | Wann mussten Sie lhren Beruf aufgeben?
{Bitte geben Sie den Monat und das Jahr an, Bsp.: Mai 2008}

Monat/Jahr

86. | Wie haufig hatte Ihr Kind Probleme mit den folgenden Symptomen, als Sie lhren
Beruf aufgeben mussten?

nie oder selten gelegentlich oft oder immer

Probleme mit den
FliBen und Beinen O O O
Probleme mit den

Handen und Armen

O O ]
Schmerzen ] ] ]
] ] ]

Erschépfung und
Midigkeit

87. | Wann wurden Sie als erwerbsunfihig oder berufsunfahig eingestuft?
(Bitte geben Sie den Monat und das Jahr an, Bsp.: Mai 2008)

Monat/Jahr
Gehen Sie bitte weiter zur Frage 102.
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Angaben von Berufstatigen

88. | Nur fiir Angestellte: Wie hoch ist lhr monatliches Bruttoeinkommen?
{ohne Abziige von Steuern und Sozialversicherungsbeitrégen etc.)
Bruttoeinkommen

N

<100-400 €

401-800 €

801-1000 €

1.001-1.200 €

1.201-1.700 €

1.701-2.000 €

2.001-2.500 £

2.501-3.000 £

3.001-4.000 £

4.001-5.000 €

5.001-6.000 €

6.001-7.000 €

7.001-10.000 €

210.000 €

I T A I O O L O W B

-> Gehen Sie bitte weiter zur Frage 90.

89. | Nur fiir Selbststandige: Bitte schitzen Sie lhr monatliches Einkommen vor
Steuerabgaben.

€ pro Monat

90. | Welchen Beruf fithren Sie zurzeit aus?
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91. | Bezogen auf lhre Arbeit, wie viele Fehltage (z.B. Krankschreibungen oder
Krankenhausaufenthalte lhres Kindes) hatten Sie in den vergangenen 4 Wochen
aufgrund der CMT-Erkrankung lhres Kindes?

{ausgenommen sind Arztbesuche oder Therapiebesuche)
Fehltage ] Nicht zutreffend

92. | Bezogen auf lhre Arbeit, wie viele kurzzeitige Arbeitsausfille (Fehlzeiten in Stunden
bzw. Tagen) hatten Sie in den vergangenen 4 Wochen aufgrund der CMT-Erkrankung
lhres Kindes (z.B. Arztbesuche, Psychotherapie etc.)?

Stunden Tage O  Nicht zutreffend

93. | Haben Sie in den vergangenen 12 Monaten an einer Mutter/Vater-Kind-Kur oder
familienorientierten Rehabilitation teilgenommen?
Ja
Nein
- Wenn Nein: Gehen Sie bitte weiter zur Frage 95.

94. | Wie viele Tage/Wochen fiihrten Sie die Mutter-Kind-Kur/familienorientierte
Rehabilitation durch?

Tage Wochen

95, | Mussten Sie aufgrund der CMT-Erkrankung lhres Kindes den Arbeitsplatz oder den
Beruf wechseln?

Ja O
Nein O

96. | Mussten Sie in Hinblick auf die Wochenarbeitszeit |hr Beschaftigungsverhiltnis
aufgrund der CMT-Erkrankung lhres Kindes dndern?

Ja O
Nein
=> Wenn Nein: Gehen Sie bitte weiter zur Frage 100. U

97. | Wie stark mussten Sie lhre Arbeitszeit reduzieren bzw. einschranken?
Wochentliche Arbeitszeit vorher: Stunden/Woche
Momentane wochentliche Arbeitszeit: Stunden/Woche
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98. | Wie hdufig hatte lhr Kind Probleme mit den folgenden Symptomen, als Sie lhren
Beruf drastisch reduzieren bzw. einschranken mussten?
nie oder selten gelegentlich oft oder immer
Probleme mit den
FiiBen und Beinen O O O
Probleme mit den
Handen und Armen O O O
Schmerzen | | |
Erschépfung und
Midigkeit 0 U U
99. | Wann mussten Sie lhren Beruf drastisch reduzieren bzw. einschrinken?
(Bitte geben Sie ungefihr den Monat und das lahr an, Bsp.: Mai 2008)
Monat/Jahr
100. Verdienen Sie momentan aufgrund der CMT-Erkrankung lhres Kindes weniger als vor
der Erkrankung lhres Kindes?
Ja |:|
Nein
= Wenn Nein: Gehen Sie bitte weiter zur Frage 102, 0
101, Wie viel Euro brutto (Gehalt vor Steuerabgaben) verdienen Sie momentan pro Menat
weniger?
€ weniger pro Monat
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102.| Konnten Sie lhre realistischen Karrieremoglichkeiten nutzen?
Ja O
Nein O

103.| Haben Sie das Gefiihl, aufgrund der CMT-Erkrankung lhres Kindes beruflich
eingeschrankt zu sein?

la O
Nein
- Wenn Nein: Gehen Sie bitte zu den Angaben zur Lebensqualitit 0

104.| Wie sehr sind Sie aufgrund der CMT-Erkrankung lhres Kindes beruflich

eingeschrinkt?

Nicht Wenig | Ziemlich Sehr
Zeitlich
(z.B.: Termine kénnen nicht eingehalten werden) D D D D
Karperlich

(z.B.: Korperliche Belastbarkeit)

Psychisch

(z.B.: Konzentrationsfihigkeit)

In der Mobilitat

(z.B.: Wechselnde Dienstorte nicht moglich)
In der Flexibilitdt

(z.B.: Kurzfristige Termine)

Sozial
(z.B.: Kontakt mit Kollegen)

O o0 |g|o
(I N R A R R
O |00 |g o
oo 0|o|o
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Mit den nachfolgenden Fragen mochten wir die aktuelle Lebensqualitdt lhres Kindes
ermitteln, da sich diese bei einer CMT-Erkrankung stiindig verdndert. Wir nutzen hierfir
einen anerkannten Fragebogen, den sogenannten EQ-5D-5L. Wir bitten Sie im Folgenden um
eine Fremdeinschatzung der Lebensqualitat lhres Kindes.

(EQ—SD-SL

Gesundheitsfragebogen

Deutsche Version fiir Deutschland

(German version for Germany)

Germany (Germian) © 2009 EuroQol Group EQ-5D™ is a trade mark of the EuroQol Group
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Bitte kreuzen Sie unter jeder Uberschrift DAS Kastchen an, das die Gesundheit Ihres
Kindes HEUTE am besten beschreibt.

BEWEGLICHKEIT / MOBILITAT

Mein Kind hat keine Probleme herumzugehen
Mein Kind hat leichte Probleme herumzugehen
Mein Kind hat maRige Probleme herumzugehen
Mein Kind hat groe Probleme herumzugehen

Mein Kind ist nicht in der Lage herumzugehen

oCcoC0D

FUR SICH SELBST SORGEN

Mein Kind hat keine Probleme, sich selbst zu waschen oder anzuziehen
Mein Kind hat leichte Probleme, sich selbst zu waschen oder anzuziehen
Mein Kind hat maRige Probleme, sich selbst zu waschen oder anzuziehen

Mein Kind hat gro3e Probleme, sich selbst zu waschen oder anzuziehen

coCoO

Mein Kind ist nicht in der Lage, sich selbst zu waschen oder anzuziehen

ALLTAGLICHE TATIGKEITEN (z.B. Schule, Hausarbeit, Familien- oder
Freizeijtaktivitaten)
Mein Kind hat keine Probleme, seinen alltaglichen Tatigkeiten nachzugehen

Mein Kind hat leichte Probleme, seinen alltidglichen Tatigkeiten nachzugehen
Mein Kind hat maRige Probleme, seinen alltaglichen Tatigkeiten nachzugehen

Mein Kind hat grof2e Probleme, seinen alltaglichen Tatigkeiten nachzugehen

00000

Mein Kind ist nicht in der Lage, seinen alltdglichen Tatigkeiten nachzugehen

SCHMERZEN / KORPERLICHE BESCHWERDEN
Mein Kind hat keine Schmerzen oder Beschwerden
Mein Kind hat leichte Schmerzen oder Beschwerden
Mein Kind hat maRige Schmerzen cder Beschwerden
Mein Kind hat starke Schmerzen oder Beschwerden

Mein Kind hat extreme Schmerzen oder Beschwerden

CODO0OO

ANGST / NIEDERGESCHLAGENHEIT

Mein Kind ist nicht &ngstlich oder deprimiert
Mein Kind ist ein wenig &ngstlich oder deprimiert
Mein Kind ist maRig @ngstlich oder deprimiert

Mein Kind ist sehr dngstlich oder deprimiert

OCo0o00

Mein Kind ist extrem angstlich oder deprimiert

Germany (Germian) © 2009 EuroQol Group EQ-5D™ is a trade mark of the EuroQol Group
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Beste
Gesundheit, die
Sie sich
vorstellen kénnen

» Wir wollen herausfinden, wie gut oder schlecht die —_ 1
Gesundheit lhres Kindes HEUTE ist. T

- 95

+ Diese Skala ist mit Zahlen von 0 bis 100 versehen. + %

+ 100 ist die beste Gesundheit, die Sie sich vorstellen kdnnen. _Eé %5
0 (Nully ist die schlechteste Gesundheit, die Sie sich vorstellen -

kdnnen. —— 50

+ Bitte kreuzen Sie den Punkt auf der Skala an, der die ii 75

Gesundheit Ihres Kindes HEUTE am besten beschreibt. T o

+ Jetzt tragen Sie bitte die Zahl, die Sie auf der Skala angekreuzt = 65
haben, in das Kastchen unten ein. +

—— 60

-+ 55

IHRE GESUNDHEIT HEUTE = _F 50

= 4

—— 4

- 3

—— 30

- 2

—F— 20

4 15

—— 10

- 5

T 0

Schlechteste
Gesundheit, die
Sie sich
. . . vorstellen kénnen
Herzlichen Dank fiir lhre Teilnahme!

Germany (Germian) © 2009 EuroQol Group EQ-5D™ is a trade mark of the EuroQol Group
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