= e Wie werden seltene Er-

o krankungen definiert

und wie weit sind sie
verbreitet?

Als seltene Er-

= krankung wird in
= Europa eine Er-
= krankung defi-

niert, die bei 2000
: Menschen nur
A einmal vorkommt.
Es gibt etwa 5000
bis 8000 verschie-
dene seltene Er-

‘ | krankungen. 80
3 Prozent aller selte-

. 4 _ nen  Krankheiten

| sind erblich bedingt.

Die richtige Diagno-

se ist deshalb auch
fir die Familienmit-
glieder Betroffener von
groBer Wichtigkeit.

Gibt es darunter be-
kanntere und weniger
bekannte Krankheiten?
Das Spektrum der selte-
nen Erkrankungen ist
recht weitreichend, von
Erkrankungen, die bereits
im Kindesalter zum Tode
fiihren konnen, bis hin zu
Erkrankungen, die nur eine
eher geringe Beschwerdesym-
ptomatik auslésen. Durch die
Ice-Bucket-Wette wurde
zum Beispiel
die ALS
(Amyotro-
phe Lateral-

sklerose) in den letzten Mona-
ten recht bekannt. Durch die
Fernsehserie Dr. House wurde
der systemische Lupus (,Its
never Lupus®) bekannter. An-
dere, zum Teil recht gut behan-
delbare Erkrankungen wie das
hereditire Angio6dem sind da-
gegen weniger bekannt gewor-
den.

Was verbirgt sich dahinter?

Bei dieser Erbkrankheit liegt
ein Mangel oder die Min-
derfunktion eines Plasma-
eiweiles vor. Dadurch
konnen Schwellungen an
Haut und Schleimhduten
auftreten, schlimmsten-
falls schwillt der Kehlkopf
zu und Betroffene ersti-
cken. In Deutschland sind
bislang rund 1600 Betrof-
fene diagnostiziert wor-
den. Interessierte finden
weitere Informationen
iiber die HAE Vereinigung
unter www.schwellungen.
de.

Wie ergeht es den Betroffe-
nen?

Jeder Mensch erlebt seine
Krankheit unterschiedlich und
geht auch unterschiedlich da-
mit um. Solange eine Erkran-
kung aber noch nicht einmal
diagnostiziert ist, herrschen
oftmals Ratlosigkeit, Hilflosig-
keit und Verzweiflung. Leider
passiert es immer wieder, dass

Patienten mit unklaren Be-
schwerden in die Psycho-Ecke
gedriickt werden, was weder
richtig noch berechtigt ist.

Wie helfen Sie im ZusE den Pa-
tienten?

Wir konnen aufgrund der
starken Nachfrage nur Patien-
ten annehmen, die uns von Kli-
niken oder den betreuenden
Arzten zugewiesen werden. Da-
bei sichten wir zunéchst die
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Professor Dr. Jirgen Schafer
verhilft verunsicherten Patienten
am ,Zentrum fir unerkannte und
seltene Krankheiten* (Zusk) am
Uniklinikum Marburg zur
Diagnose. CZ-Redakteurin Dagny
RoBler sprach mit ihm anlasslich
des ,, Tages der Seltenen
Erkrankungen®.

Unterlagen und Vorbefunde
und machen dann Vorschlige,
nach was noch gesucht werden
sollte. Komplizierte Fille wer-
den dann aber auch in unserem
Team besprochen, das aus zehn
sehr erfahrenen Arzten besteht
- vom Allgemeinmediziner bis
zum Onkologen. Dort wird dann
in einem Gesprich ausfiihrlich
die weitere Diagnostik festge-
legt. Da sich so viele Arzte an

e Langer Weg zur Diagnose

Heute ist der alljghrliche ,Tag der Seltenen Erkrankungen®

der Diskussion beteiligen, kom-
men immer wieder sehr inter-
essante Losungsansétze hervor.

Sie vermitteln lhren Studenten
das Fachwissen auf besondere
Weise ...

In Marburg haben wir neben
reguliren Vorlesungen seit
mehr als sechs Jahren auch ein
,Dr. House“-Seminar. Mithilfe
dieser bekannten US-Fernseh-
serie begeistern wir unsere

Studenten gezielt fiir sehr
seltene und komplizierte
Erkrankungen.

Diese Lehrmethode
brachte lhnen nicht nur
viel mediale Aufmerksam-
keit ...

Es kamen immer mehr
Anfragen von verzweifel-
ten Patienten ohne Diag-
nose. Aufgrund der star-
ken Nachfrage von Patien-
ten wurde unser Zentrum
fiir unerkannte und selte-
ne Krankheiten durch die
Geschiftsfithrung gegriindet.

Wohin kénnen Celler sich am
besten wenden?

Celle liegt sehr giinstig in
nicht allzu groBer Entfernung
zu namhaften Universitatsklini-
ken, die sich fiir seltene Er-
krankungen interessieren. Kon-
krete Infos erhdlt man auch
iiber die ,ACHSE® unter wwuw.
achse-online.de



