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Seltene Erkrankungen

Tagtäglich nehmen Menschen die Leis-
tungen unseres Gesundheitssystems in
Anspruch. In stationären und ambulan-
ten Einrichtungen werden Diagnosen
gestellt, Behandlungen durchgeführt
und vorbeugende Maßnahmen eingelei-
tet.WenneinPatientmit deneindeutigen
Symptomen eines Schlaganfalls in eine
Klinik gebracht wird, beginnt meist
ganz automatisch der zielgerichtete Ab-
lauf von Diagnostik und Therapie durch
ein eingespieltes Team. Das schnelle
und kompetente Handeln rettet oft Le-
ben. Schwierig wird es, wenn es ganz
unklar ist, woran ein Patient leidet.
Wenn die Symptome nicht direkt auf
eine spezifische Erkrankung hindeuten,
muss nachgedacht und diskutiert wer-
den, welche Diagnostik sinnvollerweise
eingesetzt werden soll oder ob auch in
Unkenntnis des Grundes der Symptome
die Möglichkeit einer Therapie gegeben
ist. Manchmal handelt es sich aber auch
um die Symptome einer seltenen Er-
krankung, die den behandelnden Ärzten
nicht bekannt ist, und dann beginnt oft
ein langer und unnötiger Irrweg, bis die
Diagnose gestellt wird.

Laut Definition der Europäischen
Union gelten Erkrankungen dann als
„selten“, wenn sie maximal einen Patien-
ten aus 2000 betreffen. Und von diesen
seltenen Erkrankungen gibt es viele:
Bisher wurden bereits 8000 Krankhei-
ten in die europäische Datenbank für
seltene Erkrankungen (Orphanet) auf-
genommen. Viele dieser Erkrankungen
haben eine genetische Ursache, und es
ist aufgrund der rasanten Technologie-
entwicklung möglich geworden, ohne
größeren Aufwand diese Veränderun-
gen im „genetischenCode“ zu erkennen.
Daraus resultiert manchmal auch, dass
häufige Erkrankungen aufgrund der

Kenntnis über unterschiedliche gene-
tische Ursachen in viele einzelne neue
seltene Erkrankungen unterteilt werden.
Diese Erkenntnis bildet dann die Grund-
lage für die Entwicklung von neuen und
präziseren Therapien.

In der Gesamtbetrachtung sind die
Menschen,dievoneinerseltenenErkran-
kung betroffen sind, jedoch eine relevan-
te Gruppe: Man schätzt, dass alleine in
Deutschland ca. 4 Mio. Menschen an ei-
ner seltenen Erkrankung leiden. Da das
Gesundheitssystem jedoch bislang nicht
angemessen auf diese Erkrankungen aus-
gerichtet ist, haben Politik und Wissen-
schaft in den letzten Jahren begonnen,
Maßnahmen zu ergreifen, um die Situa-
tion für Menschen mit seltenen Erkran-
kungenzuverbessern. IndenJahren2007
und 2008 konnten zwei Schwerpunkt-
hefte des Bundesgesundheitsblatts viele
wichtige Informationen zu seltenen Er-
krankungen zusammentragen. Das vor-
liegendeHeft soll nun aufzeigen,was sich
seitdem verbessert hat, aber auch, dass
noch immer ein erhebliches Verbesse-
rungspotenzial besteht.

Es wurden viele Projekte und Pro-
gramme auf den Weg gebracht und gu-
te Ansätze zur Verbesserung der Ver-
sorgung erprobt: So wurde bereits An-
fang 2010 in Deutschland das Nationale
Aktionsbündnis für Menschen mit Sel-
tenen Erkrankungen gegründet. Die 28
beteiligten Partner haben in den Jah-
ren bis 2013 einen Plan mit 52 Verbes-
serungsmaßnahmen erarbeitet. Der Ar-
tikel von Halbach et al. nimmt diesen
Plan und seine Umsetzung unter die Lu-
pe und fragt: „Ist der Plan bisher eine
Erfolgsgeschichte?“ Auch in Gesetzge-
bungsverfahren wurden in den letzten
JahrenMaßnahmen zur besserenVersor-
gung für Menschenmit seltenen Erkran-

kungeneingebracht. Insbesondere imBe-
reich der Krankenhäuser kommen diese
Gesetze zurUmsetzung.Heyderbetrach-
tet in seinem Artikel, wie viele dieser ge-
setzlichenMaßnahmenbereits jetzteinen
konkreten Nutzen für die Patienten ge-
bracht haben; er zeigt aber auch auf, dass
Hemmnisse durch offene rechtliche Fra-
gen und fehlende Finanzierungsgrund-
lagen bestehen. So konnte die Umset-
zung vieler Maßnahmen, insbesondere
die Bildung von Zentren für seltene Er-
krankungen, bisher nur begonnen und
die spezialisierte Versorgung dieser Pa-
tienten in der Universitätsmedizin noch
nicht nachhaltig abgesichert werden.

Das Schwerpunktheft stellt auch be-
reits umgesetzte konkrete Projekte vor:
Zwei Informationsportale wurden ge-
schaffen, um dieWissenslage zu seltenen
Erkrankungen zu verbessern. Litzendorf
et al. stellen das Informationsportal für
qualitätsgesicherte Informationen zu sel-
tenen Erkrankungen vor. Für Patienten,
Angehörige und behandelnde Ärzte bie-
tet darüber hinaus der von Haase et al.
beschriebene se-Atlas die Möglichkeit,
die nächstgelegene Anlaufstelle für eine
spezifische Behandlung zu finden.

Nach einer Diagnose stellen sich für
Patienten und Angehörige oft viele Fra-
gen zurArt der Erkrankungund zurThe-
rapie. Schaefer et al. erläutern in ihrem
Beitrag eineMethodik, wie qualitätsgesi-
cherte InformationenzudiesenFragenso
zusammengestellt und aufbereitet wer-
den, dass sie auch für die Betroffenen
gut verständlich sind.

Doch was kann das Gesundheitssys-
tem für diejenigen Patienten leisten, für
deren Beschwerdebild bislang keine Dia-
gnosegestelltwurde?OftdurchlaufenPa-
tienten über viele Jahre zahlreiche Sta-
tionen undUntersuchungen, bis eine sel-
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tene Erkrankung erkannt wird und eine
Therapie beginnen kann. Hierzu stellen
Stieber et al. einen Ansatz vor, wie durch
einen standardisierten Ablauf in einem
Expertenzentrumder diagnostische Pro-
zess gelenkt und beschleunigt werden
kann. Durch schnellere Einleitung einer
effektiven Therapie – falls verfügbar –
kann sodemPatienten geholfenundwei-
tere unnötige, teure und belastende Di-
agnostik vermieden werden.

Wie viele Menschen in Deutschland
tatsächlich an seltenen Erkrankungen
leiden, kann man bisher nur abschätzen.
Storf et al. zeigen, wie man mit einem
standardisierten Registerbaukasten ein
elektronisches Patientenregister aufbau-
en kann.Da diesesmit anderenRegistern
kompatibel ist, erlaubt es auch einenVer-
gleich der Daten. Bisher ist die genaue
Anzahl der Patienten aber auch deshalb
unbekannt, weil sie in den Routineda-
ten nur in Sammelgruppen mit anderen
Krankheiten auftauchen. Marx et al. be-
schreiben einen Ansatz, wie mit einer
Zusatzkodierung gekoppelt an die Rou-
tinekodierung eine genauere statistische
Darstellung derPatientenzahlenmöglich
ist, ohne dabei zusätzlichen Aufwand für
die Anwender zu generieren.

Auch die Europäische Union fördert
Ansätze zur Verbesserung der Situati-
on für Patienten mit seltenen Erkran-
kungen. In europäischen Referenznetz-
werken sollen sich spezialisierte Versor-
gungszentren aus den europäischenMit-
gliedsstaatenbündeln, umgemeinsaman
der Patientenversorgung und Forschung
zu arbeiten. Graessner et al. beleuchten,
welche Konsequenzen das auch für die
Gesundheitsversorgung in Deutschland
haben kann.

Im Bereich der seltenen Erkrankun-
gen spielt die genetische Diagnostik eine
zunehmend bedeutende Rolle. Dennoch
isteinegenetischeVeränderungnicht im-
mer eindeutig mit einer Erkrankung ver-
bunden. In ihremArtikel schauenKöhler
et al. auf die Möglichkeiten der Integrati-
on von Phänom- und Genomdatenban-
ken in der Diagnostik von seltenen Er-
krankungen.

Patientenorientierte Forschung – das
heißt von der Grundlagenforschung bis
zur Versorgungsforschung – ist im Be-
reich der seltenen Erkrankungen dring-

lich und entscheidend, denn nur so kön-
nen ungeklärte Ursachen entdeckt, neue
diagnostische Möglichkeiten und präzi-
seTherapien entwickelt werden. Wissing
et al. setzen sich mit der Frage der For-
schungsförderung bei seltenen Erkran-
kungen auseinander und betrachten, ob
diese anders sein kann als bei häufige-
renKrankheitsbildern. Im letztenArtikel
des Schwerpunkthefts betrachten Has-
ford et al. die ethischenAspekte bei klini-
schen Prüfungen, u. a. mit der Fragestel-
lung,wiemit den teilweise sehrniedrigen
Fallzahlen der einzelnen Erkrankungen
umgegangen werden sollte.

Seltene Erkrankungen sind in jedem
Gesundheitssystem eine Herausforde-
rung, doch hat in den letzten Jahren in
vielen Ländern eine Allianz aus Wissen-
schaft, Politik, Ärzten und Betroffenen
einen Prozess angestoßen, der die Si-
tuation bereits jetzt verbessert hat. Die
Beiträge in diesem Schwerpunktheft sol-
len zeigen, was in den letzten Jahren
bereits alles erreicht wurde, aber auch
ein Denkanstoß für weitere Entwicklun-
gen sein. Es ist schließlich der einzelne
Patient, der ein Anrecht darauf hat, dass
das Gesundheitswesen darauf ausge-
richtet ist, eine Diagnose und adäquate
Therapie zu ermöglichen, unabhängig
davon, ob seine Erkrankung selten oder
häufig ist. Aus Sicht der Betroffenen
ist eine schnelle Diagnosestellung und
Einleitung einer richtigen Behandlung
das Wichtigste. Das wird für die Viel-
zahl von Erkrankungen nur gelingen,
wenn die Situation der Patienten mit
seltenen Erkrankungen auch weiterhin
durch eine Institution wie das Nationale
Aktionsbündnis betrachtet, analysiert
und verbessert wird und hieraus Kon-
sequenzen für die Versorgung gezogen
werden. Wenn das Gesundheitssystem
auf die Besonderheiten in Diagnos-
tik und Therapie auch von seltenen
Krankheiten eingestellt ist und adäquate
Patientenpfade etabliert hat, wird auch
die bessere Versorgung des Einzelnen
daraus resultieren.

Als Koordinatorinnen dieses Schwer-
punktheftes hoffen wir, dass wir durch
die komprimierte Darstellung der viel-
seitigen Informationen zum aktuellen
Stand von Projekten, Forschung und
zur politischen Lage für Patienten mit

seltenen Erkrankungen bei Ihnen, liebe
Leserinnen und Leser, weitere Ideen
und Impulse zur Verbesserung der Ver-
sorgung von Menschen mit seltenen
Erkrankungen anregen können.
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