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Seltene Erkrankungen

Schéatzungen zufolge gibt es etwa 6.000 bis 8.000 verschiedene seltene
Erkrankungen. Der GroBteil, ca. 80 Prozent, ist genetisch bedingt. Viele
seltene Erkrankungen machen sich daher schon bei der Geburt oder im
frithen Kindesalter bemerkbar. Oft erleben Betroffene und ihre Familien
auf der Suche nach der richtigen Diagnose eine Odyssee durch Praxen
und Kliniken.

Wenig Informationen - groBes Leid

Die meisten Krankheitsbilder treten so selten auf, dass Hausarztinnen und -arzte sie im Praxisalltag nie
zu sehen bekommen — oder sie kdnnen diese aufgrund ihrer Seltenheit nicht in das alltégliche
Krankheitsspektrum einordnen. Da oft mehrere Organe gleichzeitig betroffen sind, dieselben
Erkrankungen sich in ihrem Erscheinungsbild jedoch auch unterscheiden kénnen, viele Krankheiten im
Laufe der Zeit fortschreiten, zugleich Informationen und Wissen rar oder nicht vorhanden sind, lassen
schwerwiegenden, zum Teil auch lebensbedrohlichen Symptome richtig eingeordnet werden kdnnen. In
dieser Zeit erleben die Betroffenen groBes Leid. Patientinnen und Patienten sind auch nach der
Diagnosestellung dauerhaft auf arztliche Behandlung und Pflege angewiesen.

Hoffnung auf Therapie und Heilung
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einen Namen geben zu kénnen, selbst wenn, wie in den meisten Fallen, noch keine Therapie oder gar
Heilung in Aussicht steht, ist fiir die Betroffenen wichtig. Zum einen dient das Wissen der
Krankheitsbewaltigung: zum Beispiel kdnnen sich Betroffene und deren Angehdrige bei
krankheitsspezifischen Selbsthilfeorganisationen Rat und Unterstiitzung zum Umgang mit der Erkrankung
im Alltag einholen. Sollte es eine gezielte Therapie geben, konnen sie davon profitieren oder zumindest
vorsorgend in den Krankheitsverlauf eingreifen. Zum anderen kann, wenn es sich um einen Gendefekt
handelt, die Familienplanung zielgerichtet unterstitzt werden. Die Frage, ob auch Angehérige betroffen
sind, diese ebenfalls eine Behandlung bendtigen, kann beantwortet werden. Mit der richtigen Diagnose
werden Fehldiagnosen, und damit einhergehenden Fehlbehandlungen, ein Ende gesetzt. Nicht zuletzt
schenkt die richtige Diagnose Hoffhung auf eine Heilung, dank neuer, zukiinftiger Therapieoptionen.

’ Erst die gesicherte Diagnose
ermdglicht sichere Aussagen
Uber den weiteren Verlauf
der Krankheit. Das Wissen
um die Diagnose hilft zu
entscheiden, welche
Arztbesuche gemacht
werden muissen oder auch
entfallen kdnnen. Ebenso
wird klar, welche
FriherkennungsmaBnahmen
notwendig sind, um den
weiteren Verlauf der
Erkrankung zu
verlangsamen oder zu
verhindern, und welche
Forderung angewandt
werden sollte, damit sich
vorhandene Fahigkeiten
doch besser entwickeln.

Mit der
Genomsequenzierung haben
wir derzeit die héchste
Chance, eine richtige
Diagnose stellen zu kdnnen.




Prof. Dr. med. Evelin Schrock

Genetischen Erkrankungen auf der Spur

Prof. Dr. med. Evelin Schrock ist Direktorin des Instituts fiir Klinische Genetik am Universitatsklinikum
Carl Gustav Carus an der Technischen Universitat Dresden und Direktorin am NCT/UCC Dresden
(Nationales Centrum fiir Tumorerkrankungen Dresden/ Krebscentrum am Universitatsklinikum Dresden

kommt und schwer kranken Kindern und Erwachsenen besser zu Therapiemdglichkeiten verhelfen kann.

Was bringen genomische Untersuchungen den
erkrankten Personen?

Im besten Fall beantworten sie die Frage, wie die genaue
Diagnose der Erkrankung heiBt, die sie oder ihr Kind qualt,
im allerbesten Fall erh6hen sie die Chance auf eine Therapie.
Langfristig gesehen wachst zudem das Wissen zu den
Seltenen Erkrankungen, von denen ja ca. 80 Prozent

Woher weiB ich, dass ich eine seltene genetisch
bedingte Erkrankung habe?

Oft lassen duBere Erscheinungsmerkmale, Auffalligkeiten
oder Verzogerungen in der Entwicklung darauf schlieBen,
dass etwas nicht in Ordnung ist. Kann dann nicht sofort die
richtige Diagnose gestellt werden, steht moglicherweise der
Erkrankung handelt. Eltern und Familienangehérige oder
auch selbst erkrankte Personen machen sich groBe Sorgen,
fragen sich, warum bin ich krank, was habe ich, wer kann mir
weiterhelfen — und nicht zuletzt: Gibt es eine Therapie?

Wie kommt man einer genetisch bedingten
Erkrankung auf die Spur?

An einem Institut flir Humangenetik wie in Dresden, werden
Patientinnen und Patienten sowie ihre Angehdrigen klinisch
untersucht. Das heiBt, dass zundchst die sichtbaren
Merkmale hinsichtlich Auffélligkeiten begutachtet werden.
Hierzu zahlen Gesicht, Haare, KérpergroBe, Gewicht,
Knochen, Statur und die Extremitaten. Es wird eine



Vielfaltigkeit an Merkmalen miteinander verglichen, um Stiick
fiir Stiick einzugrenzen, um welche Erkrankung es sich
handeln kénnte. Handelt es sich mdglicherweise um eine
Knochen-, eine Stoffwechsel-, Hirn- oder neurologische
Erkrankung? Entsprechend dieser Eingrenzung veranlassen
die Behandelnden weitere Untersuchungen wie
beispielsweise ein MRT. Die Ergebnisse aller Untersuchungen
werden zusammengetragen. Den erkrankten Personen und
den Angehdrigen bzw. den Eltern des Kindes werden
Verdachtsdiagnosen vorgestellt, das kénnen bis zu zehn sein.
Thnen wird erklart, welche genetischen Untersuchungen
moglich waren. Es findet also eine umfassende Beratung
statt, in der auch die therapeutischen Mdéglichkeiten erdrtert
werden, die sich ergeben kdnnen. Nach der Einwilligung
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Haben Sie einen Rat fiir Hilfesuchende?

Ich empfehle ihnen, sich an ein Institut flir Humangenetik
Bundesweit gibt es 35 dieser an den Universitatskliniken
angedockten Zentren, die liber eine ausgewiesene Expertise
nach dem geeigneten Zentrum unterstiitzen die dort tatigen
Lotsinnen und Lotsen an den Zentren.

Der Weg zu der richtigen Diagnose kann langwierig und
zermirbend sein. Die Hilfesuchenden kénnen selbst ihren
Arzt nach einer umfassenden genetischen Untersuchung
fragen. Ich empfehle den erkrankten Personen zudem den
Austausch und die Vernetzung in Selbsthilfeorganisationen.
Hier starken sich erkrankte Personen und Familien nicht nur
gegenseitig, sondern tauschen auch Erfahrungen aus. Gerade
bei den Seltenen Erkrankungen ist das Wissen Uber
Anlaufstellen, Krankheitsverlaufe zu den Erkrankungen,
Erfahrunaen mit der Kosteniibernahme durch Krankenkassen
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