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Fahndung nach der richtigen Spur

Fur die Behandlung selte-
ner Erkrankungen gibt esin
Deutschland gute Struktu-
ren. Dennoch kann bei
vielen Betroffenen die
Diagnose nicht gefunden
werden. Translate Namse,
ein Projekt des Innovati-
onsfonds, sorgt jetzt daftr,
dass diese Menschen
schneller zielgerichtet
behandelt werden kénnen.

Von Susanne Werner

BERLIN. Seltene Erkrankungen sind
so etwas wie die Systemsprenger des
Gesundheitswesens. Von jeder der Er-
krankungen sind zwar jeweils nur we-
nige Menschen betroffen, weil es aber
6000 bekannte seltene Erkrankungen
gibt, sind sie zusammen viele. In
Deutschland schitzt man ihre Zahl
auf etwa vier Millionen Menschen.
Fiir diese Patienten gibt es durch Kin-
derirzte, Humangenetiker und spezi-
alisierte Ambulanzen zwar eine gute
Versorgung, dennoch kann bei vielen
Patienten die Diagnose nicht gefun-
den werden. Sie leiden dann nicht nur
an den Symptomen, sondern auch an
der jahrelangen Odyssee durch Pra-
xen, Labore und Kliniken und vielen
unnotigen Untersuchungen und The-
rapieversuchen.

Das Innovationsfonds-Projekt
Translate Namse ist 2017 angetreten,
um dies zu idndern: ,Unser Schwer-
punkt liegt darauf, {iber die koordi-
nierte Zusammenarbeit der Spezialis-
ten fiir seltene Erkrankungen zu kla-
ren Diagnosen zu kommen. Zugleich
wird der aktuelle Versorgungsgrad der
betroffenen Patienten erfasst®, sagt
Projektleiter Professor Dr. Heiko
Krude vom Centrum fiir seltene Er-
krankungen (BSCE) an der Berliner
Charité.

Neun Unikliniken sind dabei

Insgesamt neun Universitétskliniken
arbeiten in dem Konsortium mit ihrer
gebiindelten Expertise zusammen, die
Charité koordiniert das Projekt. Die
AOK Nordost und die Barmer wirken
als Konsortialpartner mit, die AOKs
Bayern, Baden-Wiirttemberg und
Plus und die Siemens-BKK sind als
Kooperationspartner mit an Bord.
Dr. Werner Wyrwich, Leiter dieses

Interdisziplinire Fallkonferenzen helfen bei der Sondierung einer Verdachtsdiagnose. © M. ERNERT / CHIR. KLINIK, UNIKLINIK HEIDELBERG

Projektes bei der AOK Nordost und
Geschiftsbereichsleiter Indikationen,
sieht in der systematischen standort-
iibergreifenden Zusammenarbeit der
Experten aus verschiedenen Fach-
richtungen und Einrichtungen den
zentralen Baustein des Innovations-
fonds-Projektes: ,,Manche Krankhei-
ten sind so selten, dass die Symptome
nicht zugeordnet werden kénnen, so-
lange jede medizinische Fachrichtung
nur allein darauf schaut.”

Exomsequenzierung méglich

In Fallkonferenzen besprechen Ex-
perten gemeinsam die ungewohnliche
Krankengeschichte, kommen so zu ei-
ner Verdachtsdiagnose und koénnen
gezielt weitere Untersuchungen ver-
anlassen. ,,Das Vorgehen gleicht einer
Kaskade, indem Schritt fiir Schritt
Diagnosen aufgestellt und gepriift
werden, bis das Ergebnis eindeutig
ist“, so Wyrwich. Hierbei kann es not-
wendig werden, dass Experten aus
mehreren universitiren Standorten
oder iiber die Bundesrepublik hinaus
zu Rate gezogen werden.

Falls sich auch nach einer Fallkon-

MKSE als weitere
Anlaufstelle

= InSachsen-Anhalt ist das
Mitteldeutsche Kompetenznetz
Seltene Erkrankungen (MKSE)
die zentrale Beratungsstelle
fir Arzte und Patienten mit
seltenen Erkrankungen.

= 2014 wurde es unter Leitung
von Prof. Dr. Klaus Mohnike als
Kooperation der Universitats-
kliniken Magdeburg und Halle
gegriindet.

® Bundesweit gibt es weitere
solcher Einrichtungen mit
unterschiedlicher Expertise.

= Die AOK Sachsen-Anhalt be-
teiligt sich seit 2015 mit 55 000
Euro jahrlich an der Finanzie-
rung der Stelle der Lotsin (siehe
Interview) und férdert damit
die interdisziplindre Zusam-
menarbeit des Zentrums und
ihre fachliche Blindelung.

ferenz kein klares Bild ergebe, werde
im nichsten Schritt eine Exomse-
quenzierung eingeleitet. ,Diese gene-
tische Untersuchung betrifft alle ko-
dierenden Teile der DNA, unterliegt
hohen Qualitdtsanforderungen und
muss in besonders qualifizierten La-
bors erfolgen®, sagt Dr. Gerhard Schil-
linger vom AOK Bundesverband, der
dem Vorhaben zur Seite steht. Seine
Aufgabe war es, ein breites Biindnis
der gesetzlichen Kassen zu organisie-
ren, damit im Projekt diese genetische
Untersuchung bei allen gesetzlich
Versicherten ermoglicht wird.

Kassen unterstiitzen Projekt

Fast alle gesetzlichen Krankenkassen
unterstiitzen inzwischen das Projekt.
Neben der Chance, eine klare Diagno-
se stellen zu konnen, berge die Se-
quenzierung aller Gene auch das Risi-
ko, so Schillinger, zuféllige Varianten
der DNA-Sequenz filschlicherweise
als Krankheitsursache zu definieren,
was zu einer Fehldiagnose und maogli-
cherweise unterlassenen Behandlung
der tatsdchlichen Erkrankung fiithren
konnte. Die Befunde der Exomse-

quenzierung werten Humangenetiker
und klinische Experten in einer wei-
teren Fallkonferenz aus und gleichen
sie mit der klinischen Krankheitsaus-
priagung ab. ,Jeder Mensch hat unge-
fahr 20 000 Gene, die sich zudem un-
terschiedlich ausprégen. Ziel ist, jene
genetischen Varianten zu erkennen,
die die Krankheit des Patienten her-
vorrufen®, sagt Krude. Die Ergebnisse
werden dann mit dem Patienten be-
sprochen, eine Therapie fiir die weite-
re Behandlung empfohlen.

Seit Projektbeginn sind rund 3000
Patienten mit ungeklidrten Sympto-
men im Rahmen von Translate Nam-
se bundesweit begleitet worden. ,,Ins-
besondere bei Kindern, die von einem
behandelnden Arzt an uns {iberwie-
sen wurden, lag tatséchlich eine selte-
ne Erkrankung vor, die wir in fast der
Hailfte der Fille kldren konnen®, be-
richtet Krude.

Bei vielen der betroffenen Jungen
und Midchen war eine Exomsequen-
zierung notig, um der Diagnose auf
die Spur zu kommen. Bei Erwachse-
nen hingegen, die sich eigenstindig
gemeldet haben, stehen laut Krude
eher ungeklirte, aber nicht seltene
Krankheitsbilder dahinter, die sich
ungewOhnlich ausgeprigt haben.

Befunde flieRBen in Datenbank ein

Die so erhobenen genetischen und
klinischen Befunde flief}en in einer
Datenbank ein, um zukiinftig zuféllige
Varianten von krankheitswertigen
Mutationen besser unterscheiden zu
konnen. Der Nutzen des Projektes
wird wissenschaftlich evaluiert und
wenn es sich bewédhrt wird die He-
rausforderung sein, einen Weg zu fin-
den, damit dieses gestufte Vorgehen
zur Diagnostik mit seinen hohen Qua-
litdtsanforderungen auch in der Zu-
kunft und dauerhaft fiir die Betroffe-
nen zur Verfiigung steht.

Lesen Sie am 11. Oktober: Die
AOK hat zu Jahresbeginn ihre Initi-
ative ,Stadt. Land. Gesund* fiir ei-
ne bessere landliche Gesundheits-
versorgung gestartet. Wie stellen
hier ausgewahlte Projekte vor.

Kontakt: Haben Sie Fragen an die

AOK oder Themenwtinsche fiir die-
se Seite? Dann schreiben Sie uns ei-
ne E-Mail an: prodialog@bv.aok.de.

Im Interview: Die Lotsin fiir unklare Diagnosen

Dr. Katharina Schubert
arbeitet als Lotsin fur
Patienten und Arzte im Mittel-
deutschen Kompetenznetz
Seltene Erkrankungen
(MKSE). Sie sorgt daftir, dass
Patienten mit unklaren
Diagnosen in Sachsen-Anhalt
einen Spezialisten finden.

Das Interview fiihrte
Susanne Werner

Arzte Zeitung: Wann sollte ein nieder-
gelassener Arzt Sie kontaktieren?

Dr. Katharina Schubert: Der Verdacht,
dass der Patient an einer seltenen Er-
krankung leidet, liegt nahe, wenn die
Symptome iiber verschiedene Gene-

rationen auftreten, wenn sich ein un-
gewohnlicher Verlauf der Beschwer-
den zeigt oder wenn diese fiir das Al-
ter des Patienten untypisch sind. Der
Arzt kann dann seinem Patienten
empfehlen, sich an das MKSE zu wen-
den.

Das heifSt: Es wenden sich eher die
betroffenen Patienten an Sie?

Wir sind eine Anlaufstelle sowohl fiir
Patienten mit einer gesicherten selte-
nen Erkrankung als auch fiir Patien-
ten mit verschiedenen Symptomen
oder auffilligen Befunden, bei denen
bisher keine Diagnosestellung gelun-
gen ist. Meist hat der Hausarzt seine
Diagnostik abgeschlossen, der Patient
war wiederholt bei vielen Fachdiszi-
plinen vorstellig und hat bereits einen
langen Leidensweg hinter sich. Die
Kontaktaufnahme mit einem Zent-
rum fiir seltene Erkrankungen kann

Dr. Katharina
Schubert:

Die angehende Facharztin flir
Kinderheilkunde ist als Lotsin im
Mitteldeutschen Kompetenznetz
Seltene Erkrankungen (MKSE)
tatig.
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bei einem Verdacht sowohl iiber den
Arzt direkt als auch iiber den Patien-
ten erfolgen.

Wie gehen Sie vor?

Nach der Anmeldung an unserem
Kompetenznetz werte ich die zur Ver-
fligung gestellten Befunde aus und
sichte die entsprechende Fachlitera-
tur. Ich gehe vorbereitet in das Ge-
spriach mit dem Patienten, das bis zu
eineinhalb Stunden dauern kann, und
erstelle mir selbst ein Bild der Be-
schwerden. Wichtig ist mir, dem Pati-
enten aktiv zu zuhoren und ihn mit
seinen Beschwerden ernst zu neh-
men.

Mit dem dann gesammelten Wis-
sen bringe die Krankengeschichte in
unserer monatlichen multidisziplindr
besetzten Fallkonferenz ein. Dort dis-
kutieren wir gemeinsam die Befunde,
erdrtern mogliche Verdachtsdiagno-

sen, besprechen erginzende Spezial-
diagnostik oder vermitteln beispiels-
weise an Kollegen mit einer besonde-
ren fachlichen Expertise fiir die Be-
schwerden.

Konnen Sie sagen, wie viele Patienten
Sie bereits vermitteln konnten?

Wir sind bemiiht, alle Patienten mit
dem konkreten Verdacht auf eine sel-
tene Erkrankung zielfiihrend zu ver-
mitteln oder an Ambulanzen anzubin-
den. Leider haben wir nicht die Mog-
lichkeit alle Patienten weiterzuverfol-
gen, denen wir weitere ambulante Di-
agnostik zur Vervollstindigung der
Befunde empfohlen haben.

Weiterhin gibt es natiirlich auch
Patienten bei denen wir keinen An-
halt fiir eine seltene Erkrankung se-
hen. Bei Bedarf vermitteln wir gege-
benenfalls auch eine psychosomati-
sche Mitbetreuung.



