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Gemeinsam mit der Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen (ACHSE e.V.) und
funf Einkaufsbahnhéfen sowie 21 Zentren fiir Seltene Erkrankungen in Deutsch-
land setzt das UniversitatsCentrum fir Seltene Erkrankungen (USE) am Universi- m
tatsklinikum Carl Gustav Carus Dresden die bundesweite Aktion ,Selten Allein“

fort. Die Ausstellungen mit Bildern Betroffener werden nach und nach in den
teilnehmenden Bahnhéfen eréffnet. In Dresden startet die zweite Ausstellung
punktlich zum Welttag der Seltenen Erkrankungen (SE) am heutigen Dienstag
(28. Februar). Neben den Kunstwerken gibt es fiir viele Menschen mit seltenen
Erkrankungen einen weiteren Lichtblick: Dank der mit 40 Krankenkassen ge-
schlossenen Selektivvertrage zur besonderen Versorgung ist die Finanzierung
modernster hochauflésender genetischer Untersuchungen zur Diagnostik selte-
ner Erkrankungen fiir die entsprechend Versicherten zunéchst gesichert. Das ei-
gens hierfiir am Dresdner Universitatsklinikum gegrindete Zentrum fur Klini-

sche Genommedizin konnte dadurch zu Beginn des Jahres 2022 seine Arbeit auf-
nehmen. Mit Hilfe der genomweiten genetischen Untersuchung wurden bereits
bisher ungeléste Krankheitsursachen entdeckt. Fiir die Patientinnen und Patien-
ten lieB sich dadurch die Diagnose stellen und die weitere Behandlung darauf
ausrichten.

Mit grof3em Stolz fieberte Anke Schmidt dem Welttag der Seltenen Erkrankungen ent-
gegen. Die an Mukoviszidose erkrankte 25-Jahrige ist leidenschaftliche Hobbykdinstle-
rin und stellt eines ihrer Bilder zum ersten Mal 6ffentlich aus - und das gleich bundes-
weit an funf Orten. Mit Pinsel und Farben, aber auch mit Buntstiften setzt sie sich mit

Ihrer Erkrankung und ihren Folgen auseinander. Anke Schmidt will sich nicht auf ihre
Seite 1/5



https://www.achse-online.de/de/
https://www.mekb.gmbh/
https://www.uniklinikum-dresden.de/de/das-klinikum/universitaetscentren/use
https://www.seltenallein.de/
https://www.uniklinikum-dresden.de/de/das-klinikum/kliniken-polikliniken-institute/kge/patienten-ambulanz/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen-und-klinische-genommedizin
https://www.uniklinikum-dresden.de/de/das-klinikum/kliniken-polikliniken-institute/kge/patienten-ambulanz/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen-und-klinische-genommedizin

Universitatsklinikum

Carl Gustav Carus
DIE DRESDNER.

Mukoviszidose reduzieren lassen, sondern aktivam Leben - auch am Arbeitsleben -
teilnehmen. Die von der Sebnitzerin gemalten Lungenfligel kinden auf der einen Seite
von ihren krankheitsbedingten Limits und auf der anderen Seite von einem aufblihen-
den Dasein. Ihr Optimismus hat auch einen medizinischen Grund: Eine innovative Me-
dikamentenkombination sorgt dafur, dass sich ihre Lungenfunktion drastisch verbes-
serte. So konnte die in Erwagung gezogene Lungentransplantation ad Acta gelegt wer-
den und einer Schwangerschaft stand damit nichts mehr im Wege. Seit eineinhalb Jah-
ren ist Anke Schmidt nun stolze Mutter eines Sohnes.

Anke Schmidt alias Loky ist nur eine von vielen Personen, die auf kiinstlerische Weise
ihre gesundheitliche Situation, ihre Hoffnungen und Wiinsche aber auch ihre Néte in
Bildern ausdrucken. Aus den berihrenden Kunstwerken wurden zwolf ausgewahlt, die
stellvertretend fur die teilnehmenden Zentren fur Seltene Erkrankungen stehen. Die
anderen Werke sind online unter www.seltenallein.de zu sehen. H6hepunkt der Aus-

stellungsaktion ist der 28. Februar - der 16. weltweite Tag der Seltenen Erkrankungen.
Bereits im Vorfeld dieses Tages prasentieren einige funf teilnehmenden Einkaufsbahn-
hofe die kunstlerischen Selbstportraits, die Menschen mit Seltenen Erkrankungen in
den letzten Monaten gemalt, gezeichnet oder fotografiert haben. Diese Bilder sind zu-
sammen mit einer kurzen Selbstauskunft zur Person und ihrer Krankheit vor Ort zu se-
hen. Ein zu den Bildern gehdrender QR-Code ist mit der Website www.seltenallein.de

verlinkt. Dort sind ebenfalls Informationen zu seltenen Erkrankungen zu finden. Zu-
dem sensibilisiert die Seite Besuchende fur das Thema und bietet direkt oder indirekt
Betroffenen die Gelegenheit, sich zu vernetzen.

Umfassende genetische Diagnostik erméglicht Chance zur Diagnose

Die interdisziplindre Arbeit verschiedenster Fachdisziplinen steht im Mittelpunkt der Ar-
beit des Zentrums fur Klinische Genommedizin am UniversitatsCentrum fur Seltene Er-
krankungen (USE). Die Indikationsstellung fir die moderne Diagnostik erfolgt in einer
gemeinsamen Fallkonferenz, ebenso wie die Bewertung der Ergebnisse. Damit wird die
oft langjahrige Odyssee der Menschen mit einer seltenen Erkrankung auf dem Weg zur
Diagnose erheblich kirzer. Mit der Klarung der Diagnose durch eine genomweite
Exomsequenzierung wird es oft auch maoglich, die richtigen und addquaten Therapie-,

Vorsorge- und Versorgungsmalinahmen zu definieren. Den Weg fur die auskommliche
Finanzierung fur diese aufwandigen genetischen Untersuchungen, die am Institut far Kili-
nische Genetik ausgefihrt werden, hat das vom Innovationsfonds mit Bundesmitteln fi-
nanzierte Projekt ,Translate NAMSE" geebnet, an dem sich auch das USE Dresden betei-

ligte. Das positive Gesamtresiimee des mehrjahrigen Versorgungsprojekts tberzeugte

den Gemeinsamen Bundesausschuss (G-BA) und damit auch die Krankenkassen. Sie er-

moglichen bei Vorliegen des Verdachts auf eine seltene Erkrankung ohne Diagnosestel-

lung seit Anfang 2022 die Finanzierung der erweiterten genetischen Diagnostik. Derzeit  Sgijte 2/5
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haben sich 40 Krankenkassen, unter anderem fast alle Allgemeine Ortkrankenkassen
(AOK) einige Ersatzkassen und etliche Betriebskrankenkassen, angeschlossen. Das Pro-
jekt lauft vorerst bis Ende 2023.

Seit Anfang Februar des vergangenen Jahres werden wie schon bei Translate NAMSE
mindestens einmal wochentlich, multidisziplinare Fallkonferenzen durchgefthrt, in de-
nen Arztinnen und Arzte verschiedenster Disziplinen Patientinnen und Patienten mit
Verdacht auf eine seltene Erkrankung bei bisher unklarer Diagnose vorstellen und
diese mit anderen Expertinnen und Experten bewerten. Lasst sich in diesem Experten-
gremium keine Diagnose stellen, aber das Vorliegen einer genetisch bedingten Erkran-
kung erscheint wahrscheinlich, besteht die Mdglichkeit der erweiterten genetischen Di-
agnostik. Bis Ende des Jahres haben die Expertinnen und Experten insgesamt 186 Falle
diskutiert, wobei bei 108 Patientinnen und Patienten einer genetischen Diagnostik mit-
tels genomweiter Exomsequenzierung zur Diagnosefindung zugestimmt wurde. Bei
rund 30 Prozent der untersuchten Patientinnen und Patienten konnte damit eine auf
dem Ergebnis der genetischen Analyse basierende genaue Diagnose gestellt werden.
~Damit konnten wir bei einem Drittel der Patientinnen und Patienten den Weg fur ge-
zieltere Therapien ebnen - dies ware ohne Translate NAMSE und dem Selektivvertrag
nicht moglich gewesen. Das ist ein groRBer Erfolg unserer bundesweiten Initiative”, sagt
Prof. Michael Albrecht, Medizinischer Vorstand des Dresdner Uniklinikums.

Zentren und Netzwerke stehen fiir eine umfassende Versorgung

Um Menschen flachendeckend und unabhangig vom Krankheitsbild zu versorgen, be-
darf es weiterer Anstrengungen. Dazu wurden vor allem an den deutschen Uniklinika
in den vergangenen Jahren entsprechende Zentrumsstrukturen aufgebaut und bun-
desweite Netzwerke geschaffen. Auch das Dresdner Uniklinikum hat fruhzeitig die Initi-
ative ergriffen und im November 2014 das UniversitatsCentrum fur Seltene Erkrankun-
gen (USE) gegrundet. Als sogenanntes A-Zentrum nach den Empfehlungen des Natio-
nalen Aktionsplans fur Menschen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE) erfullt das USE
koordinierende und krankheitsubergreifende Aufgaben und ist zustandig fur unklare
Krankheitsfalle. ,Entscheidend fur den Erfolg unserer Arbeit in dem Zentrum ist das
Zusammenwirken vieler Expertinnen und Experten in interdisziplinaren Fallkonferen-
zen, wie es nur in einer solchen Struktur vorgehalten werden kann“, sagt Prof. Rein-
hard Berner, Sprecher des USE und Direktor der Klinik fur Kinder- und Jugendmedizin.

Was ist eine seltene Erkrankung?

In der Europaischen Union gilt eine Erkrankung als selten, wenn nicht mehr als funf
von 10.000 Menschen von ihr betroffen sind. Da es mehr als 6.000 unterschiedliche
seltene Erkrankungen gibt, ist die Gesamtzahl der Betroffenen trotz der Seltenheit der
einzelnen Erkrankungen hoch. Allein in Deutschland leben Schatzungen zufolge etwa
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vier Millionen Menschen mit einer seltenen Erkrankung. Seltene Erkrankungen bilden
eine Gruppe von sehr unterschiedlichen und zumeist komplexen Krankheitsbildern.
Die meisten dieser Erkrankungen verlaufen chronisch und gehen mit gesundheitlichen
Einschrankungen beziehungsweise eingeschrankter Lebenserwartung einher. In der
Uberwiegenden Mehrzahl bilden Betroffene bereits im Kindesalter Symptome aus.
Etwa 80 Prozent der seltenen Erkrankungen sind genetisch bedingt oder mitbedingt,
selten sind sie heilbar.

Wie lassen sich seltene Erkrankungen besser diagnostizieren und behandeln?
Das Ziel der Versorgung von Patientinnen und Patienten mit seltenen Erkrankungen ist
es, ihnen trotz und mit ihrer Erkrankung ein méglichst beschwerdefreies Leben zu er-
moglichen. Deshalb bedurfen sie einer besonders zeitintensiven arztlichen Zuwendung
und oft einer aufwendigen Spezialdiagnostik. Denn seltene Erkrankungen weisen ei-
nige Besonderheiten auf: Dazu zahlen vordringlich die geringe Anzahl an Betroffenen
mit einer bestimmten seltenen Erkrankungen und die weit Uber das ganze Land ge-
streute Verteilung der Betroffenen, was nicht nur die arztliche Versorgung, sondern
auch wissenschaftliche Untersuchungen - etwa in Form von Studien - erschwert. Dar-
Uber hinaus gibt es meist nur eine geringe Anzahl von Expertinnen und Experten, die
Menschen mit der jeweiligen seltenen Erkrankung versorgen und die Erkrankung wei-
ter erforschen kdnnen. Auch sind die Wege zu guten Behandlungs- und Versorgungs-
moglichkeiten nicht immer auf Anhieb ersichtlich. Dies kann dazu fuhren, dass die Be-
troffenen sich mit ihrer Erkrankung allein gelassen flihlen und die Diagnose erst deut-
lich verzogert gestellt wird.

Die Seltenheit der einzelnen Erkrankungen erschwert also aus medizinischen und 6ko-
nomischen Grunden haufig die medizinische Versorgung und die Forschung fur die be-
troffenen Patientinnen und Patienten. ,Diagnose und Therapie der Erkrankungen stel-
len alle Beteiligten - Betroffene, Angehdrige, medizinisches, therapeutisches und pfle-
gerisches Personal - vor besondere Herausforderungen”, sagt der Kaufmannische
Vorstand, Frank Ohi: ,Deshalb hat das Dresdner Uniklinikum mit dem Universitats-
Centrum fur Seltene Erkrankungen Strukturen etabliert, um bei unklaren Krankheits-
fallen die Chancen auf eine Diagnose deutlich zu verbessern.”

Links

UniversitatsCentrum fur Seltene Erkrankungen (USE) am Universitatsklinikum Carl
Gustav Carus Dresden https://www.uniklinikum-dresden.de/de/das-klinikum/univer-
sitaetscentren/use

Zentrum fir Klinische Genommedizin_https://www.uniklinikum-dresden.de/de/das-
klinikum/kliniken-polikliniken-institute/kge/patienten-ambulanz/zentrum-fuer-seltene-
erkrankungen-und-klinische-genommedizin
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Exomsequenzierung https://www.uniklinikum-dresden.de/de/das-klinikum/kliniken-
polikliniken-institute/kge/forschung/methoden-1/exom-sequenzierung-wes
Selten Allein www.seltenallein.de

Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen https://www.achse-online.de/de/

Translate NAMSE https://translate-namse.charite.de/
Einkaufsbahnhéfe https://www.mekb.gmbh/

Kontakte fiir Medienschaffende

Universitatsklinikum Carl Gustav Carus Dresden
Klinik far Kinder- und Jugendmedizin
UniversitatsCentrum fur Seltene Erkrankungen (USE)
Sprecher: Prof. Dr. med. Reinhard Berner

Telefon: 0351 458 24 40 (Sekretariat)

E-Mail: kik-direktion@ukdd.de

Zentrum fir Klinische Genommedizin am USE
Sprecherin: Prof. Dr. med. Evelin Schrock

Tel.: 0351 458 15136 (Sekretariat)

E-Mail: klinische.genetik@ukdd.de

Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen - ACHSE e.V.
Pressesprecherin: Bianca Paslak-Leptien

Tel.: 030 330 07 08 26

Mobil: 0151 1800 17 27

E-Mail: Bianca.Paslak-Leptien@achse-online.de

Marketinggesellschaft der bundesweiten Einkaufsbahnhofe
Werbereferent Region SudOst: Alexander Pravida

Tel. 0341 2258 313

Mobil: 0152 37 57 11 86

E-Mail: Alexander.Pravida@deutschebahn.com

Die Deutschen Universitétsklinika
>, DIE DEUTSCHEN sind fihrend in der Therapie komplexer, besonders schwerer oder selte-
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P UNIVERSITATSKLINIKA® ner Erkrankungen. Die 34 Einrichtungen spielen jedoch als Krankenhau-

Wir sind Spitzenmedizin ser der Supra-Maximalversorgung nicht nur in diesen Bereichen eine
bundesweit tragende Rolle. Die Hochschulmedizin ist gerade dort besonders stark, wo andere Krankenhduser
nicht mehr handeln kénnen: Sie verbindet auf einzigartige Weise Forschung, Lehre und Krankenversorgung. Die
Uniklinika setzen federfihrend die neuesten medizinischen Innovationen um und bilden die Arzte von morgen
aus. Damit sind "Die Deutschen Universitatsklinika" ein unersetzbarer Impulsgeber im deutschen Gesundheitswe-
sen. Der Verband der Universitatsklinika Deutschlands (VUD) macht diese besondere Rolle der Hochschulmedizin
sichtbar. Mehr Informationen unter: www.uniklinika.de
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