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Seltene Erkrankungen
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Was sind seltene Erkrankungen?

» Seltene Erkrankungen sind gar nicht so selten: Es
gibt derzeit geschatzte 30 Millionen Betroffene in
Europa und 300 Millionen weltweit — das sind
3,5 % - 5,9 % der Weltbevilkerung.

* Eine Erkrankung wird in der Europdaischen Union
als selten eingestuft, wenn sie weniger als 1
Person von 2.000 betrifft.

* Rund 30.000 Krankheiten sind weltweit bekannt,
davon wurden bis heute tUber 8.000 verschiedene
seltene Erkrankungen identifiziert.
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Was sind seltene Erkrankungen?

» 72 % der seltenen Erkrankungen sind
genetisch bedingt. Andere entwickeln sich
als Folge von Infektionen (bakteriell oder
viral), Allergien und umweltbedingten
Ursachen.

« 70 % der genetisch bedingten seltenen
Erkrankungen beginnen im Kindesalter.

Was heildt das fur die Betroffenen?

» Jede Erkrankung fur sich tritt so selten auf, dass
praktische Arzt:innen héchstens einmal im Jahr
damit zu tun hat.

* FUr Patient:innen bedeutet dies oft einen langen
Leidensweg.

* Allein bis zur richtigen Diagnose vergehen im Schnitt
etwa funf Jahre, in denen betroffene Personen zu
verschiedenen facharztlichen Angeboten pilgern, lange
keine oder falsche Diagnosen bzw. Therapien erhalten,
oft auf Unverstandnis stof3en und nicht selten als
Hypochonder abgestempelt werden.
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Patienten und Angehorige helfen sich
selbst

» Sie organisieren und vernetzen sich in
Selbsthilfegruppen und
Patient:innenorganisationen.

« Allein in Osterreich existieren rund 120
dieser Gruppierungen, deren Mitglieder
mit groliem Engagement Information,
Beratung und Hilfe flir Betroffene bieten.
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Fur 95 % der seltenen Krankheiten
gibt es keine Behandlung!

* Wichtig ist, dass Patienten mit seltenen
Krankheiten Zugang zu den Behandlungen
haben. Oft missen sie aul3ergewothnliche
birokratische Hurden tberwinden, z. B. die
Kosten fur ihre Behandlung selbst tragen, was
auf unklare Zustandigkeiten und
Gerichtsbarkeiten zurtckzufiihren ist.

* Die Entwicklung von Ideen und Losungen auf
dem Gebiet der seltenen Krankheiten erfordert
ein internationales Netzwerk.

Ein Grof3teil der Patienten sind
Kinder....

 Kinder in der Forschung erfordern besondere
ethische Uberlegungen, da sie nicht selbst
einwilligen kbnnen.

e Bestimmte Verfahren konnen fir Kinder
unangemessen sein.

* Der Schutz von Kindern in der Forschung ist
entscheidend und erfordert besondere
Berlicksichtigung bei der Planung von
Behandlungsstudien.




Seltene Erkrankungen <->
Personalisierte Medizin

» Personalisierte Medizin entwickelt neue
Therapieansatze flr seltene Erkrankungen.

» Seltenen Patienten kbnnen durch ihre
Erfahrungen und Genetik auch die Entwicklung

von Therapien fur haufige Erkrankungen férdern.

» Wechselwirkung zwischen personalisierter
Medizin und Seltenen Erkrankungen kann
Innovationen in der Medizin vorantreiben

Personalisierte Medizin
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Personalisierte Medizin
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Personalisierte Medizin
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2% of all
research funding
goes into rare
diseases,

20% of all of our
patients are
those,

however,

100% of our
future they are...

Bendtigt eine Diagnose
fur ihre seltene
Erkrankung...

13

Fallbericht

Friahgeburt (31. Schwangerschaftswoche) mit
Komplikationen

Schwere Dehydratation, Ubersduerung und
therapiereistente Durchfalle

Diagnose: Mikrovilli Einschlusskorper Erkrankung,
autosomal rezessiv vererbt

Therapie: Orale Nahrungsaufnahme nicht moglich,
lebenslange parenterale Ernahrung oder
Diinndarmtransplantation

Diagnose: Biopsie und Elektronenmikroskopie
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unser DUnndarm
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Biopsie - MVID Patient gesunder Darm

1) kahle Oberfldche, 2) Microvillus Einschluss-Korper
© Michael Hess




Biopsie MVID Patient

1) kahle Oberflache, 2) Microvillus Einschluss-Korper 3) sekretorische Granula

© Michael Hess

Mutation 1 in Patienten-Motorprotein
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Mutation 2-Verschmelzungshelfer

Quelle: youtube

MVID — Proteine, sind in Patienten mutiert

Myo5B Syntaxin3

v-SNARE
t-SNARE
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Organoide -> personalisierte Medizin

https://www.aerzte-gegen-tierversuche.de/de/
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Organoide -> personalisierte Medizin

Nature Cell Biology 18, 246—254 (2016) doi:10.1038/ncb3312
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