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Pressemitteilung

Seltene Erkrankungen: Mehr Forschung fiir die Waisen der Neurologie

18. September 2014 - Alzheimer, Parkinson, Schlaganfall - fast jeder hat von diesen Krankheiten schon
gehort. Doch woran erkennt man eine spinozerebelldre Ataxie? Wie hilft man Patienten mit
paroxysmaler kinesiogener Dyskinesie oder einer Musiker-Dystonie? Geschatzte 7000 bis 8000 solcher
Seltenen Erkrankungen sind bekannt, allein 1000 davon fallen in den Bereich der Neurologie. Allen ist
gemein, dass sie weniger als fiinf von 10.000 Menschen betreffen, in einigen Fallen sogar nureinenvon
einer Million. Patienten durchleben oft eine Arzte-Odyssee. Ist endlich die richtige Diagnose gestellt,
gibt es oftmals keine Therapiemoglichkeiten. Denn der 6konomische Anreiz fiir die Industrie, Therapien
fir die Behandlung dieser Waisenkinder-Erkrankungen (Orphan Diseases) zu entwickeln, ist gering.
Deshalb ist es umso wichtiger, dass offentliche Férdergelderin diesen Bereich flieBen. ,,In Deutschland
forschen Neurologen an mehr als 15 Universitdtskliniken mit 6ffentlichen Mitteln an Orphan Diseases
und leisten damit einen Beitrag zum Nationalen Aktionsplan fiir Menschen mit Seltenen Erkrankungen®,
sagt Professor Dr. Thomas Klockgether, Direktor des Deutschen Zentrums fiir Neurodegenerative
Erkrankungen (DZNE) und Direktor der Neurologischen Klinik der Rheinischen Friedrich -Wilhelms-
Universitat Bonn.

Obwohl an jeder einzelnen Seltenen Krankheit nur wenige hundert Patienten leiden, betrifft esin der
Summe etwa fiinf Prozent der Bevolkerung. In Deutschland sind etwa vier Millionen Menschen betroffen,
besonders oft sind es neurologische Erkrankungen. Das Spektrum Seltener Erkrankungen ist groR.

Spinozerebelldre Ataxie (SCA) — Suche nach frithzeitigen Warnzeichen

Zu den Seltenen Erkrankungen gehoren beispielsweise die spinozerebelldren Ataxien (SCA), eine Gruppe
von Erkrankungen, bei denen die Betroffenen langsam, aber stetig Balance und Koordinationsfahigkeit
einbiliBRen. Die Symptome beginnen meist im Jugend- oder jungen Erwachsenenalter und kénnen ganz
unterschiedlich sein, sie reichen von Problemen beim Laufen liber Sprechstérungen bis hin zu
Sehstérungen. Im Verlauf der Krankheit verschlimmert sich die Situation, bis selbst einfache Tatigkeiten
wie Einkaufen oder Essen nicht mehr selbstdandig ausgefiihrt werden konnen. SCAs werden dominant
vererbt; es sind inzwischen etwa 40 Genmutationen identifiziert worden. Nur eine Therapie gibt es bisher
nicht, mit Bewegungs- und Sprechtherapie konnen lediglich die Symptome gelindert werden.

,Das Problem ist, dass die Krankheit im Gehirn schon weit fortgeschritten ist, bevor wir liberhaupt
duBerliche Zeichen sehen”, so Klockgether. Im Rahmen eines europaweiten Projektes haben er und
andere Wissenschaftler deshalb nach neuen Erkenntnissen Uber den Beginn der Erkrankung und bisher
unbeachtete, friihzeitige Symptome gesucht. Im Rahmen der RISCA-Studie fanden sie heraus, dass bereits
mehrere Jahre vor dem erwarteten Ausbruch der Krankheit die zukiinftigen Patienten durch
Koordinationstests und Hirnscans identifiziert werden kénnen.
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,Es gibt also ein groRes Zeitfenster fir MaRnahmen zur Verhinderung oder wenigstens Linderung der
SCA“, beschreibt Klockgether die Ergebnisse. Das ist wichtig fiir die Entwicklung zukilinftiger Therapien, die
bereits ansetzen kdnnten, bevor der Patient Symptome zeigt, die seinen Alltag beeintrachtigen. Die
landertbergreifende Kooperation von Experten ist bei der Erforschung Seltener Erkrankungen besonders
wichtig, da es sonst allein schon an der Rekrutierung einer ausreichenden Zahl von Patienten fir klinische
Studien scheitert.

Paroxysmale kinesiogene Dyskinesie (PKD) — gut zu behandeln, schwer zu diagnostizieren

Bei einer anderen Seltenen Erkrankung, der paroxysmalen kinesiogenen Dyskinesie (PKD), gibt es
durchaus wirksame Therapien. Doch bis Patienten an einen fachkundigen Arzt geraten, der sich auf
diesem Gebiet auskennt, konnen Jahre vergehen. , Die Symptome sind eindeutig. Jeder Arzt, der diese
Krankheit kennt, wird rasch die korrekte Diagnose stellen und den Patienten mit den richtigen
Medikamenten behandeln kénnen®, sagt Professor Dr. Alexander Miinchau, Sprecher des Liibecker
Zentrums fiir Seltene Erkrankungen und Leiter der Arbeitsgruppe fir Bewegungsstérungen und
Neuropsychiatrie im Institut flir Neurogenetik an der Universitat zu Libeck. Doch wer noch nie von der
seltenen PKD gehdrt hat, tappt zundchst im Dunkeln.

Die PKD-Patienten werden von kurzen Attacken gemischter Bewegungsstorungen geplagt, die durch
alltagliche willklrliche Bewegungen wie das Aufstehen von einem Stuhl oder das Einsteigen in ein
Fahrzeug ausgeldst werden. Nach nicht einmal einer Minute ist der Spuk meist vorbei, doch die
Stigmatisierung ist grolR. Meistens tretendie Attacken erstmalig in der zweiten Lebensdekade auf. Die
Jugendlichen fiihlen sich von ihren Mitschillern ausgegrenzt und miissen zudem oft ihre Hobbys aufgeben
—wer will schon beim Orchesterkonzert vom Stuhl fallen oder beim Basketballturnier standig von
Krampfen geschittelt werden. Obwohl die Krankheit nicht zu den Epilepsien gehort, ist sie mit Epilepsie-
Medikamenten gut behandelbar. Vorausgesetzt, sie wird erkannt.

Musiker-Dystonie — Jazz schiitzt, Klassik schadet

Einen etwas hoheren Bekanntheitsgrad als PKD hat die Musiker-Dystonie. Betroffen sind etwa ein bis zwei
Prozent aller Berufsmusiker. Sie verlieren die feinmotorische Kontrolle tiber Bewegungsablaufe, die sie
vorher lange und extrem prazise eingelibt haben. ,Betroffen sind vor allem Solisten, die sich vorwiegend
der klassischen Musik widmen und hier wiederum diejenigen Instrumentalisten, die eine besonders hohe
zeitliche und raumliche Auflésung der Bewegung bendtigen, so z. B. eher der Geiger als der Kontrabassist.
Jazzmusiker scheinen weniger betroffen zu sein”, berichtet Miinchau. Dies kdnnte mit libermaRiger
Fokussierung auf besonders akkurate Spielweise zusammenhangen. Oft manifestiert sich die Stérung erst
nach vielen Jahren, wenn die Musiker bereits viel Zeit und Kraft in ihre Karriere investiert haben: Ein
Geiger kann einen Finger nicht mehr richtig bewegen, ein Trompeter seine Lippen nicht mehr in die
richtige Position bringen —damit droht haufig das Karriereende.

,Die Ursache dafiir ist nicht psychisch, stattdessen mehren sich die Hinweise auf bestimmte genetische
Risikofaktoren”, sagt Miinchau. Da die Bewegungsstorung bei Musiker-Dystonie oft subtil ist und meist
ausschlieRlich beim Spielen des Instruments auftritt, jedoch mit professionellem Musizieren nicht
vereinbar ist, ist es flr die Patienten wichtig, von einem auf diesem Gebiet erfahrenen Arzt behandelt zu
werden. Dieser kann die richtige Diagnose stellen und versuchen, mit lokalen Botulinumtoxin-Injektionen
die GbermaRige Anspannung bestimmter Muskelgruppen zu lindern.
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Zentren fiir Seltene Erkrankungen an 15 deutschen Universitatskliniken

,Trotz der groBen Unterschiede zwischen den einzelnen Seltenen Krankheiten sind die Betroffenen und
ihre Familien mit dhnlichen Problemen konfrontiert. Die richtige Diagnose wird haufig verzégert, oft erst
nach einer sprichwértlichen Arzte-Odyssee gestellt”, erklart Klockgether. Fiir die betreffende Krankheit
gibt es nur wenige Experten, die oft nicht in der Nahe der Patienten téatig sind. Nur fiir wenige seltene
Krankheiten existieren wirksame Behandlungsmoglichkeiten, es gibt groRen Forschungsbedarf.

Um die Situation von Menschen mit Seltenen Erkrankungen zu verbessern und die Forschung
voranzutreiben, hat das Aktionsbiindnis fiir Menschen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE) einen
Aktionsplan entwickelt, der unter anderem die Griindung und Akkreditierung von Zentren fiir Seltene
Erkrankungen (ZSE) vorsieht. Im Vorgriff darauf wurden bis heute an mehr als 15 deutschen
Universitatskliniken, wie etwa in Bonn und Liibeck, eigene Zentren gegriindet, teils unter Fiihrung der
Neurologie. ,Die verschiedenen deutschen Zentren sind jeweils auf unterschiedliche Schwerpunkte im
grolRen Spektrum Seltener Erkrankungen spezialisiert, in Liibeck sind das zum Beispiel die erblichen
Bewegungsstorungen. Deshalb ist es auch so wichtig, dass die Zentren eng zusammenarbeiten und sich
austauschen, um den Patienten bestmdglich helfen zu kénnen”, erklart Professor Christine Klein,
Direktorin des Instituts fiir Neurogenetik der Universitat Liibeck. An einigen Zentren gibt es auch
Anlaufstellen fiir Patienten ohne Diagnose, die das Ziel haben, den Weg bis zur endgiiltigen und korrekten
Diagnosestellung zu verkiirzen.

Nichtwissen belastet — lieber eine schlechte als gar keine Diagnose

Auch wenn es fir viele Seltene Erkrankung noch keine wirksamen Therapien gibt, sind die Patienten
meist froh, endlich zu wissen, an was fir einer Krankheit sie leiden. ,Selbst eine schlechte Diagnose wird
meist besser vertragen als gar keine”, erklart Klein. ,Die Patienten sind fiir die Aufklarung extrem
dankbar.” In manchen Fillen hilft eine Diagnose auch dabei, den Krankheitsverlauf vorherzusagen,
frihzeitig Therapien zur Linderung der Erkrankung einzuleiten und die Patienten auf das vorzubereiten,
was sie erwartet. ,Eine gute Diagnose kann auch Beflirchtungen zerstreuen und dabei helfen, dass die
Patienten sowie auch die Angehorigen und das gesamte soziale Umfeld lernen, mit der Erkrankung besser
umzugehen®, sagt Klein.

Fachlicher Kontakt bei Riickfragen:

Prof. Dr. med. Thomas Klockgether

Klinik fir Neurologie, Universitatsklinikum Bonn

Deutsches Zentrum fiir Neurodegenerative Erkrankungen (DZNE)
Sigmund-Freud-Str. 25, 53105 Bonn

Tel.: +49 (0)228 28 71 57 36

E-Mail: klockgether @uni-bonn.de

Prof. Dr. med. Christine Klein

Institutfir Neurogenetik der Universitatzu Libeck
Libecker Zentrum fiir Seltene Erkrankungen
Maria-Goeppert-Str. 1, 23562 Libeck

Tel: +49 (0)45129033 53
E-Mail:christine.klein@neuro.uni-luebeck.de

Prof. Dr. med. Alexander Miinchau
Institut fir Neurogenetik der Universitat zu Libeck
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Libecker Zentrum fir Seltene Erkrankungen
Maria-Goeppert-Str. 1, 23562 Liibeck

Tel: +49 (0)45129034 22
E-Mail:alexander.muenchau@neuro.uni-luebeck.de

Pressestelle der Deutschen Gesellschaft fiir Neurologie
c/o albertZWEI media GmbH, Englmannstr.2, 81673 Minchen

E-Mail:presse@dgn.org
Tel.: +49 (0)89 46 14 8622

Pressesprecher der DGN
Prof. Dr. med. Hans-Christoph Diener, Essen

Die Deutsche Gesellschaft fiir Neurologie e.V. (DGN)

siehtsich als medizinische Fachgesellschaftin der gesellschaftlichen Verantwortung, mitihren mehr als 7500
Mitgliedern die Qualitdtder neurologischen Krankenversorgungin Deutschland zu sichern. Dafiir fordert die
DGN Wissenschaftund Forschungsowie Lehre, Fort- und Weiterbildungin der Neurologie. Sie beteiligt sichan
der gesundheitspolitischen Diskussion. Die DGN wurde imJahr 1907 in Dresden gegriindet. Sitzder
Geschéftsstelleistseit2008 Berlin. www.dgn.org

1. Vorsitzender: Prof. Dr. med. Martin Grond

2. Vorsitzender: Prof. Dr. med. WolfgangH. Oertel

3. Vorsitzender: Prof. Dr. med. Ralf Gold

Geschaftsfuhrer: Dr. rer. nat. Thomas Thiekétter

Geschiftsstelle
Reinhardtstr.27 C, 10117 Berlin, Tel.: +49 (0)30 53143 79 30, E-Mail:info@dgn.org

Uber die Neurowoche

Die Neurowoche, der grofte interdisziplindre Kongress der deutschsprachigen klinischen Neuromedizin, findet
vom 15. bis 19.September 2014 in Miinchen statt. Unter dem Motto ,Kopfe — Impulse— Potenziale” tauschen
sich bis zu 7000 Experten fir Gehirn und Nerven (iber die medizinischen, wissenschaftlichen und
gesellschaftlichen Entwicklungen in der Neuromedizin aus. Veranstalteristdie Deutsche Gesellschaftfir
Neurologie (DGN). Beteiligt an der Neurowoche sind die Gesellschaftfiir Neuropéddiatrie (GNP), die Deutsche
Gesellschaftfiir Neuropathologie und Neuroanatomie (DGNN) mitihren Jahrestagungen sowiedie Deutsche
Gesellschaft fiir Neuroradiologie (DGNR) und die Deutsche Gesellschaftfiir Neurochirurgie (DGNC).
www.neurowoche2014.org
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