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GRUSSWORT

Macht fir Veranderungen

Was sind die Ursachen Seltener Erkrankungen? Welche
Schwierigkeiten bringen sie mit sich — grundsatzlich und
im Alltag der Betroffenen? Welche Therapien stehen zur
Verfligung? Wie kdnnen die Seltenen besser er-
forscht werden? Auf diese Fragen haben wir
Antworten gefunden mit dem Ziel, eine
fundiertere Wissensbasis zu schaffen,
um den Herausforderungen dieser Er-
krankungen ein Stlck weit besser be-
gegnen zu kdnnen.

Wissen ist Macht, sagte der englische Philosoph Fran-
cis Bacon ganz im Zeichen der Aufklarung. Wissen ist
aber genau das, was im Fall von seltenen Krankheiten
fehlt — oder Uber den Globus verteilt ist. Und
so entsteht bei Betroffenen und deren An-
gehorigen ein Gefiihl kompletter Ohn-
macht. Wir kratzen die vorhandenen
Schnipsel an Wissen filr Sie zusammen

— fir ein gescharftes Bewusstsein und
eine gestédrkte Gesundheitskompetenz.

Nadine Effert
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Seltene Krankheiten

Wissen, dass es sie gibt

LEITARTIKEL | VON NADINE EFFERT

Es gibt Menschen mit Krankheiten, die alles andere
als leicht zu diagnostizieren sind und fiir die es kaum
effektive Therapien gibt: Die Rede ist von seltenen
Krankheiten. Trotz der immensen Defizite sind auch
positive Entwicklungen und neue Impulse aus dem
Regierungsumfeld zu verzeichnen.

Von A wie Aarskog-Syndrom bis Z wie zerebellare Ataxie:
Bis zu 8.000 Seltene Erkrankungen, auch Orphan Disea-
ses genannt, sind bekannt. Jedes Jahr kommen rund 250
Krankheiten hinzu. Manche von ihnen sind so rar, dass
sie bisher weltweit bei nur einigen Menschen diagnosti-
ziert wurden. Dazu gehort der Ribose-5-Phosphat-Iso-
merase-Mangel, eine angeborene Stoffwechselstorung,
die zu allgemeinen Entwicklungsverzégerungen und
eingeschréankter Kontrolle iber Bewegungen und Mo-
torik fuhrt. Per Definition gilt in der EU eine Krankheit
als selten, wenn hochstens fiinf von 10.000 Menschen
betroffen sind. Das Feld der Seltenen zeigt sich sehr
heterogen, mit teils komplexen Krankheitsbildern — da-
runter spezielle Krebsarten, Stoffwechselerkrankungen
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Mutationen in Genen oder Chromosomenabschnitten

sind meistens Ursache einer seltenen Krankheit.

oder Krankheiten der Muskeln und Nerven. Mit etwa 80
Prozent ist der GroBteil genetisch bedingt und macht
sich somit bereits im friihen Kindesalter bemerkbar.

Mehr Therapien erforderlich

Bis zur Diagnose vergehen heute im Schnitt finf Jahre
— wertvolle Zeit, die Lebensqualitét und sehr oft das
Leben kostet. ,Wir brauchen dringend mehr Forschung,
eine bessere Vernetzung und gezielte Unterstitzung
fur Betroffene und ihre Familien. Die Menschen haben
keine Zeit zu warten”, mahnt Prof. Dr. Annette Gri-
ters-Kieslich, Vorstandsvorsitzende der Eva Luise
und Horst Kéhler Stiftung. Das Problem: Viele >

.Labordiagnostik ist unverzichtbar”

Fokusinterview

Dr. Michael Miiller, Vorsitzender
des Verbands der Akkreditierten
Labore in der Medizin, spricht
iiber die hochwertige Patienten-
versorgung und drohende Kiir-
zungen durch Reformvorhaben.

Warum ist die Labordiagnos-
tik heute wichtiger denn je? Ob
bei Pravention, Erkennung von
seltenen Krankheiten oder zur

Therapiebegleitung: Die medizi-
nisch-arztlich verantwortete Labor-
diagnostik ist als eine tragende
Séaule unseres Gesundheitssystems
fiir eine qualitativ hochwertige, fla-
chendeckende und wohnortnahe
Patientenversorgung einfach unver-
zichtbar. Sie liefert prazise Antwor-
ten genau dann, wenn sie gebraucht
werden.

Ist diese hochwertige Versorgung
gefdahrdet? Ja, denn die Laborre-
form 2025 und die geplante Uber-
arbeitung der Gebiihrenordnung fiir
Arzte (GOA) stellen die seit vielen
Jahren gravierendsten Einschnitte
in Deutschland dar. Die Existenz
vieler facharztlicher Labore, vor
allem jener 40 in landlichen Regio-
nen, die unter die KRITIS-Verord-
nung fallen, sind geféhrdet.

Was ist nétig? Verlassliche poli-
tische Rahmenbedingungen, die
sich am medizinischen Bedarf der
Patientinnen und Patienten orien-
tieren und zugleich die flachende-
ckende fachérztliche Laborstruktur
erhalten. Ob bei der Honorierung
arztlicher Leistungen oder der
Kostenerstattung — wichtig ist eine
sachgerechte, angemessene Vergii-
tung, um dem wachsenden Kosten-
druck wirksam zu begegnen.

Welche zusitzlichen Herausfor-
derungen gibt es? Vor allem die
Sicherstellung des Fachkréftebe-
darfs in unseren beiden wichtigsten
Berufsgruppen sowie die digitale
Vernetzung im Gesundheitswesen,
die Uber Interoperabilitdt oder stan-
dardisierte Datenstrukturen ver-
bessert werden muss.



Advertorial

D>I>  seltene Krankheiten stehen nicht einmal in
Lehrblichern, sind schlecht oder gar nicht erforscht.
Und mit der Diagnose gibt es nur Erleichterung fir jene
Patientinnen und Patienten, fir
deren Krankheit auch eine The-
rapie zur Verfligung steht. Rund
95 Prozent der Seltenen sind bis
heute nicht ursédchlich behandel-
bar — es gibt also noch sehrviel zu
erforschen, zu entwickeln und zu
verbessern fir die rund vier Mil-
lionen Betroffenen hierzulande und 400 Millionen welt-
weit. Dennoch: Die Anzahl an verfligbaren Arzneimitteln
nimmt seit Jahren zu - geférdert durch die seit 2000
geltende EU-Verordnung Uber Arzneimittel fir seltene
Leiden. Aktuell sind es in der Européischen Union 149 so-
genannter Orphan Drugs; hinzu kommen 96 Préaparate,
die den Orphan-Status nicht mehr besitzen, etwa weil
er verordnungsgemaB nach zehn Jahren abgelaufen ist,
aber weiter verschrieben werden kdnnen. Zurzeit werden
laut dem Pharmaverband vfa weitere rund 2.700 Arznei-
mitteltherapien entwickelt (Stand: Mai 2025).

Plane der Regierung
Nicht nur die Pharmaindustrie, auch die Regierung Merz
will das wichtige Thema ,Versorgung von Menschen

Eine gute Versorgung ist
nach wie vor eine gro3e
Herausforderung.

mit Seltenen Krankheiten” mehr ins Rampenlicht ri-
cken. So hei3t es im Koalitionsvertrag: ,Wir ergreifen
weitere MaBnahmen, um die gesundheitliche Situa-
tion von Betroffenen seltener
Erkrankungen, zum Beispiel
durch Ausbau und Starkung von
digital vernetzten Zentren, zu
verbessern.” Was es am Ende
braucht, sind insbesondere bes-
sere Daten, die schneller ihren
Weg in die Erforschung neuer
Therapien finden. Explizit erwahnt werden zugunsten
einer ,zeitgemaBen Regelung” auch die Gen- und Zell-
therapie als groBe Hoffnungstréger.

Dr. med. Christine Mundlos, stellvertretende Geschéafts-
fiihrerin der Allianz fir Seltene Erkrankungen (ACHSE),
machte auf dem ,Fachforum Gesundheit” Ende Mai
wiederum darauf aufmerksam, dass auch auBerhalb
der 37 deutschen Zentren fir Seltene Erkrankungen
(ZSE) die Versorgung sichergestellt werden miisse. ,Wir
brauchen Register, wenn wir sinnvoll zusammenarbeiten
und Fortschritt schaffen wollen — ob in Wissenschaft,
Forschung oder Diagnosefindung. Betroffene brauchen
Unterstitzung im Alltag. Dieser Kampf um Heil- und
Hilfsmittel darf nicht sein.” a

.Patientenzentrierung steht im Fokus”

Stefanie Falkenburg ist Mitglied der
Geschiftsleitung der Chiesi GmbH
und Leiterin der Business Unit Rare
Diseases Deutschland. lhr Ziel es ist,
Menschen mit Seltenen Erkrankun-
gen und ihre Angehérigen mit der op-
timalen Versorgung zu begleiten und
ganzheitlich zu unterstiitzen.

Was treibt Sie in lhrer Arbeit an?
Es sind die Menschen hinter den Diag-

Patientenbeirat, der eine zentrale Rolle
spielt. Die Perspektive der Betroffe-
nen flieBt direkt in unsere Projekte wie
Heimtherapien oder Informationsmate-
rialien ein. Es geht um Augenhéhe, nicht
um Mitleid.

Was wiinschen Sie sich fiir die Zu-
kunft? Eine stirkere Zusammenarbeit
im gesamten Okosystem - zwischen
Industrie, Politik, Medizin und Betroffe-

nosen und ihr Mut, ihr Schicksal anzu-
nehmen. Bei Chiesi Rare Diseases stellen
wir die Betroffenen in den Mittelpunkt
all unserer Entscheidungen, indem wir
nicht nur Therapien entwickeln, sondern
echte Lésungen schaffen.

Was sind aus lhrer Sicht die groBten
Herausforderungen? Die lange Diag-
nosedauer und dass es fiir 95 Prozent der
Seltenen keine ausreichende Therapie

gibt. Deshalb fordern wir friihzeitige Dia-
gnostik, etwa durch Gentests, und Auf-
klarung im gesamten Versorgungssystem.
Wir sind stolz, dass wir heute bereits The-
rapien anbieten kénnen — unter anderem
fir Morbus Fabry, LHON, Lipodystrophie
und Epidermolysis Bullosa.

Was zeichnet Chiesi zudem aus? Eine
enge Zusammenarbeit in Fokusgruppen,
CoCreation-Workshops und iiber den

nen, damit Wissenschaft schneller vom
Labor in der Versorgung ankommt.

2Chiesi

global rare diseases @-

www.chiesi.de
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Seltene Krankheiten

Symptome sind oft
unspezifisch

NIERENERKRANKUNGEN | VON MARK KRUGER

Die Nieren sind lebenswichtige Organe. Versagen sie,
fiihrt dies unbehandelt zum Tod. Seltene, angeborene
oder erworbene, Nierenerkrankungen sind eine gro3e
Herausforderung, da medizinisch komplex. Sie kén-
nen vielféltige Ursachen haben und bleiben oft langer
unentdeckt.

Die Nieren sind fiir unsere Gesundheit wichtig: Die zwei
paarig angelegten, bohnenformigen Bauchorgane filtern
das Blut und entfernen giftige Substanzen aus dem Koér-
per. Zudem steuern sie den Salz- und Wasserhaushalt
des Korpers sowie den Blutdruck und bilden Hormone.
Eine kranke Niere kann folglich zu einer Vielzahl von Fol-
gen und Komplikationen fiihren, sowohl kurz- als auch
langfristig.

Etwa neun Millionen Menschen leben in Deutschland mit
einer chronischen Nierenkrankheit. Davon leiden mehr
als zehn Prozent der Erwachsenen und fast alle Kinder
mit Nierenerkrankungen im Endstadium an einer seltenen
Nierenerkrankung, von denen es etwa 300 verschiedene
gibt. Dazu gehdren angeborene Fehlbildungen der Nieren,
Zystennieren, alle Glomerulonephritiden, sprich entziind-
liche und nicht entziindliche Nierenerkrankungen, die vor
allem die Nierenkorperchen betreffen, aber auch Stoff-
wechselerkrankungen, die sich vor allem auf die Nieren
auswirken. Die Symptome konnen sehr unterschiedlich
sein und von Mudigkeit und Appetitlosigkeit bis hin zu
Blut im Urin und Nierenschmerzen reichen. Bei solchen
Auffalligkeiten sollte stets eine Arztpraxis aufgesucht
werden. Denn wie bei jeder Nierenkrankheit ist eine friih-
zeitige Diagnose wichtig.

Von der Diagnose zur Therapie

Das Problem: Der Weg zur richtigen Diagnose kann Jahre
dauern. Die jeweils geringe Inzidenz der Erkrankung birgt
fur die Patientinnen und Patienten das Risiko einer
spaten, verpassten oder falschen Diagnose und einer
verzégerten Uberweisung an Expertenzentren, die sich
auf die Diagnose und Behandlung von seltenen Nieren-
erkrankungen konzentrieren. Aufgrund von nicht oder
falsch diagnostizierten Fallen ist daher auch von einer
erheblichen Dunkelziffer auszugehen. Seltene Nieren-
erkrankungen sind in etwa 80 Prozent der Félle genetisch
bedingt. Je jlinger die Betroffenen sind, desto hoher
ist die Wahrscheinlichkeit fir eine seltene Ursache.

chmerzen in der Flankengegend sollten
arztlich abgeklart werden
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Eine familiare Belastung kann auf eine erbliche selte-
ne Ursache hinweisen. Das Gute: Durch fortdauerndes
Engagement und eine enge Zusammenarbeit kdnnen
Fortschritte erzielt werden, die den Betroffenen eine
bessere Lebensqualitat ermdglichen und eine eventuelle
Dialyse oder Nierentransplantation verzogern oder ver-
meiden kénnen. Um den Zugang zu hochspezialisierter
Versorgung und die Qualitédt der Behandlung zu ver-
bessern, wurde zudem ERKNet gegriindet, das Europai-
sche Referenznetzwerk fir seltene Nierenerkrankungen
als Teil der Européischen Referenznetzwerke fiir Seltene
Erkrankungen (ERNs).

Selbst aktiv werden

Fir die Mehrheit der Betroffenen bedeutet eine selte-
ne Nierenerkrankung erhebliche Einschréankungen und
viele anstrengende Herausforderungen im Alltag. Hinzu
kommt die Belastung durch eine mogliche Vererbung.
Was Betroffene selbst tun kénnen: sich in Selbsthilfe-
gruppen austauschen und einen gesunden Lebensstil
pflegen. Dazu gehoren: Bluthochdruck behandeln las-
sen, Ubergewicht reduzieren, auf ausreichend Bewegung
achten, aufs Rauchen verzichten und die Erndhrung um-
stellen. Nicht fir alle seltenen Nierenerkrankungen ste-
hen detaillierte Erndhrungsinformationen zur Verfligung.
Im Allgemeinen sollte eine salz- und phosphatarme Er-
néhrung angestrebt werden, wahrend die EiweiBzufuhr
individuell angepasst werden sollte. a

NIERENTELEFON

Kostenloses Angebot des Verbands Deutsche
Nierenzentren e.V. und des Bundesverbands
Niere e.V. zu medizinischen und sozialen Fragen

Telefon: 0800 248 48 48
(mittwochs, 16 bis 18 Uhr)

www.dnev.de/patienten/nierentelefon




Mehr Bewusstsein fur Friherkennung

Werbebeitrag — Awareness-Portrat

— SCHON GEWUSST?

Die Nieren sind viel mehr als nur
ein Entgiftungsorgan und fort-
schreitende Nierenerkrankun-
gen ein Risiko fiir die allgemeine
Gesundheit. Besonders tiickisch
an Nierenerkrankungen ist, dass
sie lange Zeit unbemerkt bleiben
kénnen und manchmal erst spit
erkannt und behandelt werden.

Ohne Nieren geht es nicht: Mit
ihren Millionen mikroskopisch klei-
ner Filter befreien die Nieren unser
Blut von schéadlichen Stoffwechsel-
Abbauprodukten und Fremdstoffen,
die dann Uber den Urin ausgeschie-
den werden. Wichtige Komponenten
unseres Bluts, wie EiweiBe und Blut-
zellen, werden dabei von den Filtern
zurlickgehalten. AuBerdem unver-
zichtbar ist das Organpaar fiir den
Wasser- und Elektrolythaushalt, das
Saure-Basen-Gleichgewicht, den
Blutdruck, die Produktion roter Blut-
kérperchen und die Umwandlung
von Vitamin D in seine aktive Form.

Dabei verfiigen die Nieren uber
erstaunliche Funktionsreserven
und koénnen auch im kranken
Zustand noch lange durchhalten.
Insbesondere bei schleichenden
Nierenerkrankungen treten in der
Regel keine Schmerzen oder offen-
sichtliche Warnsignale auf, son-
dern meist unspezifische Symp-
tome wie anhaltende Midigkeit,
geschwollene Beine, schaumiger
Urin. Um Nierenerkrankungen friih-
zeitig zu erkennen, kénnen einfache

In Deutschland leiden rund neun
Millionen Menschen unter einer
chronisch-fortschreitenden Nie-
renkrankheit — mehr als jede oder
jeder Zehnte davon an einer selte-
nen Form, wovon es rund 300 ver-
schiedene gibt. Eine solche ist die
C3-Glomerulopathie.

Urintests ein wichtiger erster Dia-
gnoseschritt sein.

Wenn das Immunsystem

falsch tickt

Die immense Entgiftungsleistung
bewaltigen die Nieren in sogenann-
ten Nierenkdérperchen (med. Glo-
meruli). Diese stehen im Zentrum
der C3-Glomerulopathie (kurz:
C3G), einer seltenen und chronisch-
fortschreitenden Nierenkrankheit,
die sich haufig schon im Jugend-
alter bemerkbar macht. Ursache ist
eine krankhafte Fehlregulation des
Immunsystems, die Entziindungen
in den Glomeruli auslést und blei-
bende Nierenschaden hinterlasst.
Droht dadurch ein Nierenversagen,
wird eine lebenslange Dialyse oder
Nierentransplantation erforder-
lich. Um dies so lange wie moglich
hinauszuzoégern, sollte C3G friih-
zeitig diagnostiziert und in ihrem
Fortschreiten behindert werden.
Hierfur gibt es auf seltene Nieren-
krankheiten spezialisierte Fach-
arztinnen und -arzte sowie darauf
spezialisierte Zentren.

Leben mit Nierenerkrankungen

Die Diagnose einer Nierenerkran-
kung kann gravierende Lebens-
umstellungen erfordern. Arztinnen
und Arzte, Selbsthilfegruppen und

INSIGHT
KIDNEY

10 the next ley

Therapie-Begleitprogramme kénnen
Betroffene jedoch dabei unterstit-
zen, ihren Alltag weiterhin selbst-
bestimmt zu gestalten. Auch kos-
tenlose und intuitiv zu bedienende
Apps konnen hilfreiche Begleiter
und Informationsquellen sein — nicht
nur fur Betroffene, sondern auch
fir Angehérige und andere Interes-
sierte. Hier sind zwei Beispiele:

Symptom-Tracker und Selbsthilfe
Mit der NELIA-App lassen sich
Symptome und deren Einfluss auf
den Alltag erfassen, eine nieren-
freundliche Ernéh-
rungsweise erlernen,
Kontrolluntersu-

chungen vorbereiten
und vieles mehr.

Nieren in 3D verstehen
Anatomisch realistische Darstel-
lungen der Niere und ihrer Nie-
renkorperchen gibt es mit der
App INSIGHT KIDNEY. Ebenso
erklart die App die
gestorten Ablaufe
bei seltenen Nieren-
krankheiten wie zum
Beispiel bei C3G.

i

www.Seltene-
Nierenerkrankungen.de
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Seltene Krankheiten

«Frithe Therapie schiitzt vor Zerstorung

von Gelenken”

TENOSYNOVIALER RIESENZELLTUMOR | IM GESPRACH MIT NADINE EFFERT

Nicht lebensbedrohlich, aber mitunter stark lebens-
einschrinkend: PD Dr. med. Per-Ulf Tunn (links),
Chefarzt Tumororthopéadie, und Prof. Dr. med. Peter
Reichardt (rechts), Chefarzt der Klinik fiir Onkologie
und Palliativmedizin, am Helios Klinikum Berlin-
Buch, berichten als Leiter des Sarkomzentrums iiber
den seltenen tenosynovialen Riesenzelltumor und
wie er behandelt wird.

Dr. Tunn, was versteht man unter einem tenosynovia-
len Riesenzelltumor?

Dabei handelt es sich um einen seltenen Tumor, der in
einem Gelenk, an der Gelenkkapsel, an Sehnenscheiden
oder im Bereich der Schleimbeutel zu finden ist. Er kann
alle Gelenke betreffen, am haufigsten ist es das Knie,
gefolgt vom Sprunggelenk. Wir gehen schétzungsweise
von jahrlich etwa zwei bis zwolf Fallen pro eine Million
Einwohner in Deutschland aus. Betroffen sind vor allem
Menschen zwischen dem 20. und 40. Lebensjahr, Frauen
etwas haufiger als Manner.

Auch wenn es sich nicht um einen bésartigen Tumor
handelt, ist die Lebensqualitiat der Betroffenen oft-
mals sehr stark eingeschrankt.

Prof. Reichardt: In der Tat. Dazu fiihren typische
Beschwerden wie Schwellungen, Funktionsein-
schrankungen und starke Schmerzen, die sich mit der
Zeit verschlimmern.

Ist die Diagnose mittels MRT und Rontgenbild gestellt,
wie wird der Riesenzelltumor behandelt?

Dr. Tunn: Das Herzstiick der Behandlung ist die chi-
rurgische Entfernung des Tumors. Beim Knie entweder
bei kleineren Manifestationen mittels arthroskopischer
Kniegelenkspiegelung oder bei groBeren Tumoren durch
die Entfernung des tenosynovialen Riesenzelltumors
Uber eine Eréffnung des Gelenks, Synovektomie genannt.

Ziel ist es, durch die OP die Diagnose zu sichern, Schmer-
zen zu lindern und die Funktionalitat des Gelenks zu ver-
bessern, um auch Folgeschaden am umliegenden Ge-
lenkgewebe und Knochenerosionen —und letztlich einen
Gelenkersatz — zu vermeiden. Daher ist es wichtig, den
Tumor rechtzeitig zu erkennen und zu behandeln.

Wie ist die Prognose nach der OP?

Dr. Tunn: Sie hédngt davon ab, um welchen Typ Riesenzell-
tumor es sich handelt: lokalisiert oder diffus. Wahrend die
Rezidivrate der lokalisierten Form sehr gering ist, liegt das
Risiko eines erneuten Auftretens bei der diffusen Form
bei circa 50 Prozent. Dies gilt es entsprechend im Rahmen
einer engmaschigen Nachkontrolle zu beriicksichtigen.

Prof. Reichardt, bei diffusen oder nicht operablen Fal-
len kommt auch eine medikamentése Therapie infrage.
Richtig. Es handelt sich um sogenannte Tyrosinkinase-
hemmer. Sie bauen unmittelbar auf der inzwischen sehr
genau erforschten molekularen Ursache der Erkrankung
auf. Nachgewiesen wurde namlich eine Mutation des
CSF1-Gens auf dem Chromosom 1 mit dem COLBA3-
Gen auf dem Chromosom 2, wodurch es zu einer Uber-
expression des CSF1 und somit Anziehung von makro-
phagenédhnlichen Entziindungszellen im betroffenen
Bereich kommt. Die zielgerichteten Inhibitoren blo-
ckieren den CSF1-Rezeptor, der zum Tumorwachstum
beitragt. Bislang entwickelte Medikamente liberzeugten
aufgrund zu schwacher Wirkung auf den CSF1-Rezeptor
oder starker Nebenwirkungen auf die Leber nicht.

Wiinschenswert wére ein potenter Inhibitor mit weni-
ger Nebenwirkungen.

Prof. Reichardt: Genau, und einen solchen Kandidaten
haben wir hier, am Sarkomzentrum Berlin-Buch, im Rah-
men einer internationalen Studie untersucht. Die neue
Substanz erfiillt die Erwartungen hinsichtlich der Tumor-
rickbildungsrate, sie liegt bei 40 Prozent gegentiber null
Prozent in der Placebo-Gruppe und der Verbesserung
der klinischen Symptome — und dies ohne die negativen
Auswirkungen auf die Leber. Wir gehen aufgrund dieser
Ergebnisse davon aus, dass dieses Medikament im Laufe
dieses Jahres Patienten zur Verfligung steht. Das heiBt:
In Zukunft folgt eine interdisziplinare Absprache zwischen
Tumorchirurgen und Onkologen, welches Verfahren indi-
viduell das Beste fiir die betroffene Person ist — und das
ist ein Fortschritt fir Menschen, die von einem seltenen
tenosynovialen Riesenzelltumor betroffen sind. a



Advertorial

Verlust an Lebensqualitat nicht hinnehmen

Der tenosynoviale Riesenzelltumor
(TGCT) kann die Lebensqualitit der
Betroffenen auf verschiedene Weise
beeintrichtigen.’

Der TGCT ist ein seltener gutartiger,
lokal aggressiver Tumor, der in einem
Gelenk, einem Schleimbeutel oder einer
Sehne auftritt und zu einer Funktions-
beeintrachtigung und Schidigung des
benachbarten Gewebes fiihren kann.
Durch das Wachstum des Tumors be-
dingte Beschwerden? * “entwickeln sich
oft langsam iiber Monate hinweg.

Dazu gehdren haufig anhaltende
Schmerzen im betroffenen Gelenk oder
in der Sehnenscheide, die sich bei Be-
wegung verstarken kénnen, sowie Ein-
schrankungen in der Beweglichkeit und
Steifheit im Gelenk. Alltagliche Aktivi-
taten wie Gehen, Greifen oder Trep-
pensteigen kénnen erschwert sein. Der

Tumor kann zudem Schiden am betrof-
fenen Gelenk und den umliegenden Ge-
weben und Strukturen verursachen. Dies
kann — je nach Schwere der Symptome
und Art der Tatigkeit — in manchen Fal-
len zu einer Einschrinkung der Arbeits-
fahigkeit fiihren.®

Informationen sowie Tipps und Hilfen
im Umgang mit der Erkrankung finden
Betroffene und ihre Angehérigen unter
anderem bei der Deutschen Sarkom-
Stiftung unter: www.sarkome.de

1Stacchiotti S et al. Cancer Treat Rev 2023;
112:102491.

2 Gouin F, Noailles T. Orthop Traumatol Surg Res.
2017;103(18):591-97.

3Gelhorn HL et al. Clin Ther. 2016;38(4):
778-93.

4Brahmi M et al. Curr Treat Options Oncol.
2016;17(2):10.

5 https://journals.lww.com/joem/fulltext/
2021/04000/the_economic_burden_of_
tenosynovial_giant_cell.17.aspx;
abgerufen am 20.06.2025

— FAZIT

Der TGCT kann trotz seiner Gut-
artigkeit negative Auswirkungen
auf die Lebensqualitit der Be-
troffenen haben. Eine friihzei-
tige Diagnose mittels MRT und
anschlieBende adaquate Be-
handlung sind wichtig, um die
Lebensqualitat zu erhalten und
langfristige Folgen, wie zum Bei-
spiel eine sekundare Arthrose,
zu vermeiden.

dec1phera®

a member of

ONO PHARMA

www.deciphera.com

©
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Seltene Krankheiten

Frauen weitaus
haufiger betroffen

PRIMAR BILIARE CHOLANGITIS | VON TOBIAS LEMSER

Wird die Leber wie bei der primar bilidaren Cholangitis,
kurz PBC, vom eigenen Korper angegriffen, kann dies
weitreichende Folgen fiir den Organismus haben. In
90 Prozent der Félle sind Frauen von der chronischen
Erkrankung betroffen. Doch welche Anzeichen spre-
chen fiir PBC, und warum ist es so wichtig, eine gro-
Bere Aufmerksamkeit dafiir zu schaffen?

Verortet im rechten Oberbauch, nimmt unsere Leber
als zentrales Stoffwechselorgan die aus dem Darm tber
das Blut kommenden verdaulichen Stoffe auf und ver-
wertet sie. Dabei baut sie nicht nur aufgenommenes

Deutsche Leberhilfe e. V.

Die Deutsche Leberhilfe e.V. wurde 1987 von
Leberkranken, Betroffenen sowie Interessier-
ten und engagierten Menschen gegriindet. Sie
informiert zu Ursachen, Symptomen, Diagnose
und Therapieméglichkeiten verschiedenster
seltener Lebererkrankungen.
www.leberhilfe.org

Deutsche Leberstiftung

Die Deutsche Leberstiftung befasst sich mit
allen Fragen rund um das lebenswichtige
Organ Leber. Schwerpunkte der Stiftungs-
tatigkeit sind die Forschungsvernetzung und
Forschungsférderung. Auf ihrer Website bietet
die Stiftung umfangreiche Informationen. Dort
stehen auch die Faltblatter und Broschiren
zum Download bereit.
www.deutsche-leberstiftung.de

Gastro-Ligae. V.

Die Gastro-Liga hilft, Erkrankungen der Ver-
dauungsorgane zu verhindern und zu be-
handeln. Auf der Website stehen Ratgeber
kostenlos zum Download zu den Themen Er-
nahrung, diagnostische Verfahren sowie fir die
folgenden seltenen Krankheiten bereit: primar
biliare Cholangitis (PBC) und primar sklerosie-
rende Cholangitis (PSC).

www.gastro-liga.de

—— WICHTIGE ANLAUFSTELLEN —

iStock/ mi-viri

Die Leber ist das groBte Driisenorgan .
des menschlichen Kérpers.

EiweiB3 in korpereigenes EiweiB um, sondern speichert
Kohlenhydrate und fungiert zudem als Entgiftungs-
zentrale, indem Schadstoffe, Alkohol und Medika-
mente um- und abgebaut werden. Umso schwieriger
flr unseren Korper, wenn die Leber nicht mehr wie
gewiinscht ihre Dienste leisten kann und erkrankt -
so wie bei der primar bilidren Cholangitis, einer chroni-
schen Lebererkrankung, bei der die Gallengange in der
Leber angegriffen und durch eine Entziindung zerstort
werden. Im Endstadium kann PBC zu einer Zirrhose fiih-
ren, die zumeist todlich endet.

Juckreiz und Miidigkeit

In vielen Féllen verlauft diese seltene Autoimmuner-
krankung schleichend, ohne dass die Betroffenen davon
etwas bemerken. Oft sind es bei einem routineméBigen
Gesundheits-Check-up erhohte Leberwerte, die auf
eine PBC hindeuten. Bis zu 40 Personen von 100.000
sind hierzulande daran erkrankt. Neun von zehn Be-
troffenen sind Frauen, die zumeist das 40. Lebensjahr
bereits Uberschritten haben. Warum Frauen haufiger
betroffen sind, ist bislang nicht erforscht. Sicher ist al-
lerdings, dass PBC nicht durch Alkoholmissbrauch oder
falsche Ernahrung entsteht. Man geht vielmehr davon
aus, dass die Kombination von Umweltfaktoren und
genetischer Veranlagung die chronisch-entziindliche
Lebererkrankung auslésen konnen. Es gilt als erwiesen,
dass Verwandte ersten Grades ein deutlich erhohtes
Risiko haben, an PBC zu erkranken.

Eigenverantwortlich handeln
Fachleute raten, wenn die Erkrankung bereits familiar
aufgetreten ist oder es zu typischen Symptomen ~ >[>



>> wie starker Erschopfung, Juckreiz, Gelenk-
schmerzen und einem Druckgefiihl im Oberbauch
kommt, drztlichen Rat einzuholen. Betroffene berichten
auch von trockenen Schleimhauten der Augen sowie im
Mund und Intimbereich. Grundsatz-
lich wird empfohlen, verschiedene
Leberwerte — insbesondere den
sogenannten AP-Wert — regelmaBig
Uberprifen zu lassen. Dieser Wert
steht fur alkalische Phosphatase -
ein Stoffwechselenzym, das in den
Zellen verschiedenster Gewebe wie Knochen, Leber und
Gallenwegen vorkommt. Ist der AP-Wert erhéht, kann
dies fiir eine PBC sprechen.

Die PBG tritt familidr
gehduft auf.

sich in die Therapieentscheidung aktiv einzubringen und
Selbstmanagement zu betreiben. Ein weiterer wichtiger
Punkt besteht darin, Awareness fir PBC zu schaffen:
Anlasslich des internationalen PBC-Awareness-Monats
September mit seinem PBC-Aware-
ness-Tag am 10. September finden
daher weltweit Aktivitaten statt, die
das Bewusstsein fur die Erkrankung
scharfen. In Deutschland wird das
Thema auBerdem im Rahmen des
Deutschen Lebertages am 20. No-
vember aufgegriffen. Denn je mehr tber die Erkrankung
bekannt ist, desto friher Iasst sich bei Bedarf aktiv the-
rapeutisch gegensteuern. a

-
pury

Aufmerksamkeit schaffen

Zwar lasst sich PBC nach Angaben der Deutschen Leber-
hilfe nicht ursachlich behandeln und bleibt ein lebens-
langer Begleiter, jedoch bestehen heute gute Chancen,
Verlauf und Schwere der Erkrankung positiv zu beein-
flussen beziehungsweise in manchen Féllen sogar zum
Stillstand zu bringen — was auch an innovativen Medika-
menten liegt, wie neuere Studien zeigen. Immer weniger
PBC-Erkrankte benotigen heutzutage eine Lebertrans-
plantation. Fur solche Erfolge raten Arztinnen und Arzte,

SCHON GEWUSST?

Die Leber ist das zentrale Stoffwechselorgan
des Korpers und erfiillt unter anderem fol-
gende lebenswichtige Funktionen: Entgiftung,
Produktion von Gallenflissigkeit, Regulierung
des Blutzuckerspiegels und diverse Stoff-
wechselvorgénge.
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Anzeige

Mein Arzt iilberwacht meine
Blutwerte. Doch das ist meine
PBC - meine AP-Werte zu
kennen bedeutet, dass ich bei
Entscheidungen, die mich und
meine Behandlung betreffen,
informiert bin.

& & ICH BLEIBE AKT
FUR

' GESUNDHEIT

Wenn Sie auch betroffen sind,
sprechen Sie mit lhrer Arztin
oder lhrem Arztiiber Ihre PBC.

THIS IS e, PBG: Tsthelln Obert

uno sexATE MEINE WERTE

"BLICK?"?

HIER GIBT'S MEHR
INFOS ZU PBC

BBDRSC-DE-000458
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Seltene Krankheiten

Die Gene im Fokus

THERAPIEN | VON MARK KRUGER

Menschen mit Seltenen Erkrankungen benétigen
dringend Therapien. GroBes Potenzial schlummertin

Gentherapien, da rund 80 Prozent der Seltenen auf
Veranderungen im Erbgut basieren. Noch steht nur fiir

eine Handvoll diese Behandlungsform zur Verfiigung.
Neues aus der Forschung, wie etwa im Fall von Epi-
lepsie, und eine mit dem Nobelpreis ausgezeichnete
neue Technologie sind groBe Hoffnungstrager.

Funktionale Gene in das Erbgut einbringen, die fehler-
haften Gene reparieren, die Expression spezieller Gene
oder auch die Proteinproduktion regulieren: Erfolgreiche
gentherapeutische Ansatze haben
das Potenzial, die Ursache einer
genetisch verursachten seltenen
Krankheit zu bekampfen. Das
heiBt das, das Fortschreiten der
Krankheit aufzuhalten oder diese
sogar zu heilen. Beispiel: spinale
Muskelatrophie (SMA). Die seltene
Muskelerkrankung ist die haufigste genetisch bedingte
Todesursache bei S&duglingen. Eine entsprechende
Gentherapie, bei der mithilfe sogenannter viraler Vek-
toren therapeutische Gene als ,Medikament” direkt in
die Zelle transportiert werden, wurde in Deutschland

Virale Vektoren dienen
als Transportmittel fiir
das therapeutische Gen.

erstmals 2017 zugelassen. Wird der Gendefekt im Rah-
men des Neugeborenen-Screenings entdeckt und die
SMA-Gentherapie frih verabreicht, kann eine Ver-
ringerung des Muskelschwunds bei betroffenen Kindern,
die sonst schwer krank sind und friih sterben, erreicht
werden. An einer Gentherapie zur Heilung der SMA wird
aktuell geforscht.

Neue Anséatze in Gentherapien

Seit der weltweit ersten Gentherapie im September
1990 haben Forschende eine Vielzahl neuer gen-
therapeutischer Verfahren entwickelt — nicht zuletzt die
Gen-Schere CRISPR-Cas, mit der sich Gene sehr pass-
genau korrigieren lassen und fiir deren Entdeckung es
2020 den Chemie-Nobelpreis gab. Im Dezember 2023
hat die européische Arzneimittel-Agentur EMA erstmals
den Einsatz dieser Gen-Schere als Therapie empfohlen
— und zwar zur Behandlung der
selten vorkommenden Sichel-
zellkrankheit und Beta-Thalassa-
mie. Fakt ist: Derzeit gibt es nur
fur eine Handvoll der Seltenen
zugelassene Gentherapien. For-
schung ist teuer und die Aussicht
auf Gewinn fur Pharmakonzerne
aufgrund der niedrigen Anzahl an Patientinnen und Pa-
tienten gering. Die Uberregionale Verteilung Betroffener
erschwert zudem die Durchfiihrung aussagekraftiger
Studien. Zumindest stehen derzeit Giber 50 weitere gen-
therapeutische Ansatze in der Entwicklung. a

® Cas9 ist dabei ein Enzym, das mithilfe

Wie funktioniert CRISPR/Cas9?

® CRISPR/Cas9 ist urspriinglich ein in der Natur

vorkommender Abwehrmechanismus von Bakterien
gegen Viren, den sich die Gentechnik zunutze macht.

von Fiihrungs-DNA eine Zielsequenz
zerschneiden kann.

® Im molekularbiologischen Verfahren

angewendet, kdnnen so Gene veran-
dert, entfernt oder eingefiigt werden.
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.Noemi soll einfach gltcklich sein konnen”

Werbebeitrag — Interview

Seit ihrem zweiten Lebensjahr
ist Noemis Erkrankung Gewiss-
heit. Die heute Sechsjihrige hat
HSP50, eine unheilbare seltene
genetische Erkrankung, die zur
Muskelsteifheit fiihrt. Nur eine
immens teure Gentherapie kann
helfen, den Krankheitsverlauf zu
stoppen, wie ihre Mutter Maxine

Silvestrov berichtet.

Frau Silvestrov, wann haben Sie
bemerkt, dass sich Noemis kérper-
liche Entwicklung verzégert? Bei
der Geburt war noch alles normal.
Wir dachten, ein gesundes, normal
entwickeltes Baby zu haben. Nach
acht Monaten zeigte sich jedoch,
dass Noemis Entwicklung ins Sto-
cken geriet. In der Krabbelgruppe
fingen alle an zu krabbeln. Nur bei ihr
passierte nichts. Wir hatten ein mul-
miges Gefihl, dass da etwas nicht
stimmt. Denn auch die Sprachent-

wicklung ging nicht weiter.

Wie sind Sie zur Diagnose gekom-
men? Wir durchliefen viele Unter-
suchungen. Bei der finalen erhielten
wir dann durch eine DNA-Analyse
die Diagnose: HSP50. Ein riesiger
Schock fiir uns. Vor allem, dass
sich der Zustand kontinuierlich ver-
schlechtern wird, war fir uns nur

schwer zu verkraften.

Mit welchen Herausforderungen
hatten Sie zu kimpfen? Emotional

— HSP50 - EIN KURZPORTRAT —

HSP50 ist sehr seltene neurode-
generative Erkrankung, bei der das
AP4M1-Gen fehlt. Dieses Gen hat
eine Mutation, weshalb ein wichtiges
Protein in den Nervenzellen nicht
richtig funktioniert. Es spielt eine
Schlisselrolle beim Transport von
Materialien innerhalb der Zellen.
Dadurch kénnen die Nervenzellen die
Muskeln nicht mehr richtig steuern.

und organisatorisch war das eine
sehr schwierige Zeit. Wir muss-
ten die Therapien umstellen, viele
Antréage etwa fir Hilfsmittel stellen,
Gutachten erstellen lassen und so
weiter. Mein Mann und ich konnten
fortan nur noch in Teilzeit arbeiten.

Wie erfuhren Sie von einer mog-
lichen Gentherapie? Wir recher-
chierten im Internet, denn viele
Infos konnten uns die Arztinnen
und Arzte nicht liefern. Dort sind
wir auf diese Gentherapie gestoBen,
die ein betroffener Papa aus Kanada
initilert hatte. Wir hatten groBe
Hoffnung, Noemis Krankheitsver-
lauf anhalten zu kénnen. Dies gab
uns einen groBen Aufschwung. Wir
grindeten einen Férderverein, um
Spendengelder zu sammeln, denn
Gentherapien sind die teuersten
liberhaupt. Bis heute erhielten sie
rund zehn Kinder. lhnen geht es
seitdem besser, da der Krankheits-
verlauf gestoppt werden konnte.

Wie lduft die Therapie ab? Bei der
Therapie wird Noemi das ihr feh-
lende Gen Uber einen Vektor in das
Rickenmark gespritzt. Die Gene
wandern in die Zellen und nehmen
dort ihre Funktion auf. Es handelt
sich um eine einmalige Spritze ohne
langeren Aufenthalt hier an der Ber-
liner Charité.

Wie stehen die Chancen fiir diese
Behandlung? Das Unternehmen,
das hinter der Therapie steht, hat
uns zugesagt, eine Dosis flir Noemi
zu bekommen. Allerdings drangt
die Zeit. Je schneller die Kinder die
Therapie erhalten, desto besser ist
der Gesundheitszustand, der gehal-
ten werden kann. Wir hoffen sehr,
dass unsere Tochter dieses Jahr
noch die Therapie bekommt.

Das Problem sind zudem die
Behandlungskosten... Absolut.
Eine Dosis kostet 350.000 US-Dollar.

Je mehr Geld durch die weltweit
angelegte Spendenaktion zusam-
menkommt, desto mehr Kindern
kann geholfen werden. Aber auch
die rechtlichen Rahmenbedingun-
gen gilt es noch zu kléren. Bislang
ist die Therapie nicht zugelassen.

Wie geht es Noemis aktuell? Sie
kann sich selbststandig fortbewe-
gen, aber ihre Laufleistung hat deut-
lich abgenommen. Noemi stiirzt
oft, zuletzt auch mehrfach aufs
Gesicht, was bereits zu drei Zahn-
OPs gefiihrt hat. Léangere Strecken
schafft sie kaum ohne Unterstiit-
zung. Sprachlich kann sie sich mit-
teilen — aber vieles bleibt fiir AuBen-
stehende schwer verstandlich.

Welche Hoffnungen haben Sie?
Wir wiinschen uns, dass Noemi wei-
terhin laufen und lber eine Wiese
rennen kann. Sie soll ein Stiick
Selbststandigkeit behalten und ein-
fach gliicklich sein kénnen.

www.hsp50.org

r— MEHR INFORMATIONEN

Spendenméglichkeiten:
paypal.me/hsp50

Forderverein zur Erforschung und
Behandlung von HSP50 e. V.

BIC: GENODEF1SLR

www.noemi.berlin
www.hsp50.org

IBAN: DEO6 8306 5408 0005 4536 66
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Seltene Krankheiten

Hoffnungstrager
Digitalisierung

VERSORGUNG IM ALTER | VON TOBIAS LEMSER

Viele Menschen mit einer Seltenen Erkrankung haben
bereits ein héheres Alter erreicht. Komorbiditaten
sind deshalb nicht ungewéhlich - eine komplexe Si-
tuation sowohl fiir die Betroffenen als auch fiir die

durchschnittliches oder sogar hoheres Lebensalter.
Problem nur: Sind bei einer Erkrankung im Kindesalter
vor allem die Eltern besonders gefordert, um das be-
troffene Kind zu unterstitzen, stehen im hdheren Alter
die Erkrankten oftmals mit all ihren korperlichen Beein-
trachtigungen allein da. Daszunehmende Lebensalter und
die damit verbundenen spezifischen Bedirfnisse stellen
die Versorgungsstrukturen fir die betroffenen Menschen
vor neue Herausforderungen. Stichwort: altersbedingte
Komorbiditaten und Einschrankungen. Gerade mit zu-
nehmendem Alter wird es immer schwerer, Arztbesuche

zu koordinieren beziehungsweise Termine bei >>

6 0 Prozent

der Arztinnen und Arzte in
Deutschland meinen, eine
Kl werde in bestimmten
Fdéllen bessere Diagnosen
stellen als ein Mensch.

Quelle: Bitkom Research, 2025

Behandelnden. Fachleute fordern daher, die Poten-
ziale der elektronischen Patientenakte (ePA) und der
kiinstlichen Intelligenz (KI) verstérkt zu nutzen.

Ob seltene und komplexe Epilepsien, seltene Auto-
immunerkrankungen oder seltene Stoffwechseler-
krankungen: Nur einige Kategorien, in die sich die rund
8.000 seltenen Krankheiten einteilen lassen. So groB
deren Anzahl auch ist, so schwerwiegend haufig sind
die gesundheitlichen Folgen fir die Betroffenen — ab-
gesehen von der so oft beeintrachtigten Lebensqualitat.

Auf verlorenem Posten

Immer mehr Menschen mit seltenen Krankheiten er-
reichen zwar dank immenser medizinischer Fortschritte
bei Diagnose, Therapie und Versorgung inzwischen ein

Hilfe fur HCV-infizierte Bluter

Werbebeitrag — Awareness-Portrat

Friiher starben viele Bluter in jun-
gen Jahren. Dank moderner The-
rapien erreichen heute immer
mehr Menschen mit Himophilie
oder anderen seltenen Blutungs-
krankheiten ein hohes Alter. Das
fiihrt zu neuen Herausforderun-
gen. Zudem trigt die Generation
eine schwere Biirde: die Folgen
des Blutskandals.

Mit der héheren Lebenserwartung
treten typische Alterskrankheiten
auf, mit denen Hamophile bislang
nie konfrontiert waren. Wie wirkt
sich die Hamophilie auf diese
Erkrankungen aus und umgekehrt?
Wie kann eine altersgerechte,
interdisziplinare Versorgung gelin-
gen? Welche Unterstlitzung bend-
tigen die Patientinnen und Patien-
ten und ihre Familien? Hier besteht
groBer Handlungsbedarf.

Skandal mit Langzeitfolgen
Besonders schwer zu tragen
haben die alteren Hamophi-
len an den Folgen des Blut-
skandals. In den 1970er- und
1980er-Jahren waren Tausende
Bluter durch verseuchte Préapa-
rate mit HIV- und/oder Hepa-
titis C (HCV) infiziert worden.
Viele verloren ihr Leben. Den
Betroffenen ist — nicht zuletzt
durch das Versagen staatlicher
Stellen - unvorstellbares Leid
zugefiigt worden. Anders als
die HIV-infizierten Betroffenen
haben die HCV-infizierten Hamo-
philen bis heute keinerlei Entsché-
digung erhalten.

Politik muss handeln

Die Zeit drangt, denn durch HCV
hervorgerufene Leberschaden fiih-
ren zu einer hohen Sterblichkeit.

Aufmerksamkeit fur die Vergessenen des Blutskandals:
Betroffene mit dem ZDF in Berlin

Die Deutsche Hamophiliegesell-
schaft setzt sich gemeinsam mit
anderen Betroffenenverbénden
dafiir ein, dass den HCV-infizierten
Hamophilen endlich Gerechtigkeit
widerfahrt.

www.dhg.de




>I>  Physio- und Ergotherapie und Hilfsmittel zu be-
antragen. Insbesondere demenzielle Erkrankungen oder
Schlaganfalle konnen zu einem abrupten Ende des eigen-
stéandigen Umgangs mit der Erkrankung fiihren.

Weitreichende Kodierung

Fachleute fordern deshalb zur besseren Versorgung
der Leidgeplagten eine addquate Dokumentation Sel-
tener Erkrankungen. Nur mit einer entsprechenden
Kodierung ist es moglich, einen
angemessenen Pflegegrad zu
beantragen. Einig sind sich die
Fachleute darlber, dass sich die
Kodierung auBerhalb des sta-
tionéren Bereichs nicht nur auf
die niedergelassenen Arztinnen
und Arzte beschrinken sollte,
sondern auch auf unterstiitzende Berufsgruppen. ,Die
fehlende Integration des ambulanten Bereichs in die
Kodierung Seltener Erkrankungen bedeutet, dass Haus-
und Facharzte diese Diagnosen kaum angeben kénnen.
Dies fiihrt zu Problemen bei der Beantragung von Pflege-
leistungen, da Gutachter eine angemessene Bewertung
des Pflegegrades so nur schwer vornehmen kénnen”,
mahnt Nicole Heider, Betroffenenberaterin bei der Alli-
anz Chronischer Seltener Erkrankungen (ACHSE).

Fachleute fordern eine
addquate Dokumentation
Seltener Erkrankungen.

Pluspunkt Patientenakte

Auch gilt es, das Potenzial der elektronischen Patienten-
akte (ePA) effizienter zu nutzen: Denn sie erméglicht
eine zuverlassige Bereitstellung notwendiger Patienten-
informationen fir Behandelnde, insbesondere dann,
wenn eine Person an mehreren Krankheiten leidet und
verschiedene Arztpraxen aufgesucht werden missen.
Dr. Andreas Meusch, Beauftragter fir strategische Fra-
gen des Gesundheitssystems bei der Techniker Kranken-
kasse, fordert deshalb: ,Wenn wir
sie weiterhin nicht nutzen, nicht
gangbar machen, bleibt sie ste-
cken! Mit der ePA klappt auch die
Digitalisierung besser, und Daten
lassen sich besser auswerten.”
Bei allen offenen Fragen sei dies
eine Option, die es zu nutzen
gelte — genauso wie kiinstliche Intelligenz. Angetrieben
von der fortschreitenden Digitalisierung, ist sie in der
Lage, trotz der zumeist breiten Symptomatik gezielter
und schneller zur Diagnose zu kommen.

Denn klar ist: Dadurch, dass Kl spezialisierten Zentren
einen Teil der Arbeit abnimmt, steigen die Chancen,
die Leidenswege flr alle Menschen mit Seltenen Er-
krankungen zu verkirzen. a

':D:' Bis zu 80 0 0
M verschiedene seltene

Krankheiten gibt es weltweit.

Sechs bis acht
Prozent der Bevolke-
rung haben eine
seltene Krankheit.

IM UBERBLICK

Eine Erkrankung gilt als
selten, wenn weniger
als fiinf von 10.000
Menschen betroffen sind.

8 0 Prozent der
seltenen Krankheiten
sind genetisch bedingt.

In Deutschland leben
etwa vier Millionen
Menschen mit einer
seltenen Krankheit.

Quelle: www.uniklinik-duesseldorf.de/patienten-besucher/klinikeninstitutezentren/

zentrum-fuer-seltene-erkrankungen; letzter Zugriff: 25.06.2025
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Seltene Krankheiten

Wir sind dabei

KOMMENTAR

Fiir eine umfassende Versorgung

Das Bewusstsein fiir die Schicksale der ,Waisen der
Medizin” wird stérker — etwa dank engagierter Patienten-
organisationen und der Aktionen rund um den ,Rare
Disease Day”. Auch die Politik hat Handlungsbedarf
erkannt, und Pharmaunternehmen sehen neue Chan-
cen durch die Eroberung von Nischenmarkten. Selbst
die Wissenschaft hat sich vom Stigma einer scheinbar

bedeutungslosen ,Orchideen”-Forschung befreit. Doch
noch immer dauert es in der Regel zu lange, bis korrek-
te Diagnosen gestellt werden, zu selten sind wirksame
Therapieméglichkeiten — trotz der groBen Fortschritte in
der Entwicklung von Orphan Drugs. Das heiBt: Auch weiter-
hin sind gemeinsames Handeln und eine verbesserte Ko-
ordination aller Akteure des Gesundheitswesens gefordert!

Nadine Effert
Chefredakteurin
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