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SELTENE ERKRANKUNGEN
Waisenkinder der Medizin
von Jorg Schmidtke
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Miras Kampf mit dem Wolf
von Anne Topfer

ORGANISATIONEN
Wer kennt meine Krankheit?
von Martin Danner

ACHSE E. V.

Den »Seltenen« ein Gesicht geben
von Borgi Winkler-Rohlfing

Internet

m www.aok-bv.de
AOK-Bundesverband, Informationen zur
Selbsthilfe unter Gesundheitsversorgung
-> weitere Themen -> Selbsthilfe

m www.bag-selbsthilfe.de
Bundesarbeitsgemeinschaft Selbsthilfe
von Menschen mit Behinderung und chro-
nischer Erkrankung und ihren
Angehdrigen e. V.

m www.dag-selbsthilfegruppen.de
Deutsche Arbeitsgemeinschaft Selbsthilfe-
gruppene. V.

= www.eurordis.org

EURORDIS ist eine europdische Vereinigung
von Patientenorganisationen, setzt sich fiir
die Verbesserung der Lebensqualitdt von
Patienten mit seltenen Erkrankungen und
deren Familien ein.

m www.gesundheitsforschung-
bmbf.de/de/131.php

Das Bundesministerium fiir Bildung und
Forschung fordert zehn krankheitsspezifi-
sche Forschungsnetzwerke (s. Seite 16).

m www.inkanet.de
Informationsnetz fiir Krebspatienten und
Angehdrige e. V.

m www.krebsinformationsdienst.de
Krebsinformationsdienst des Deutschen
Krebsforschungszentrums Heidelberg

m www.nakos.de

Die Nationale Kontakt- und Informations-
stelle zur Anregung und Unterstiitzung von
Selbsthilfegruppen: bundesweite Online-

PRAXISBEISPIEL

»Mit Euch geht es mir viel besser«
von Bettina Furchheim

PRAXISBEISPIEL

Vernetzung iiber Grenzen hinweg
von Angelika Klucken

PRAXISBEISPIEL

Kinderkrebsstiftung fordert Forschung
von Renate Heymans

PRAXISBEISPIEL

Kooperationen vergroBern Kompetenz

von Hermine Nock

FORSCHUNG

Mehr Wissen iiber seltene Erkrankungen

suche nach Unterstiitzungsangeboten, tele-
fonisches Beratungsangebot; Verzeichnis
seltener Erkrankungen.

® www.orpha.net

ORPHANET ist eine europdische Datenbank
seltener Krankheiten: Beratungsstellen,
spezialisierte Diagnoselaboratorien, Spezi-
alsprechstunden, Patienten-Selbsthilfe-
gruppen, Forschungsprojekte und Veran-
staltungshinweise europaweit.

B www.paritaet.org
Homepage des Paritdtischen Wohlfahrts-
verbandes — Gesamtverband e. V.

Adressen

m AOK-Bundesverband
Abteilung Pravention, Helga Laaff,
Kortrijker Str.1,53177 Bonn
helga.laaff@bv.aok.de

B ACHSE - Allianz chronischer seltener
Erkrankungen e. V.

c/o DRK-Kliniken Westend

Spandauer Damm 130, 14050 Berlin
Info-Telefon: 0180-5-ACHSE-5

oder 0180-5-22473-5
info@achse-online.de
www.achse-online.de

m Nationale Kontakt — und Informa-
tionsstelle zur Anregung und Unterstiit-
zung von Selbsthilfegruppen (NAKOS)
Wilmersdorfer StrafSe 39, 10627 Berlin

Tel. 030 310189-83

Fax 030 310189-70

m Kindernetzwerk e. V.
fir kranke und behinderte Kinder und
Jugendliche in der Gesellschafft,

Hanauer Str. 15, 63739 Aschaffenburg
www.kindernetzwerk.de

m Theodor Springmann Stiftung -
Informationsstelle und Datenbank
Evelyne Hohmann, Manuela Debreuil
Reuchlinstr. 10-11, 10553 Berlin
www.patiententelefon.de/krankheit/
seltene_krank.htm!

Publikationen

m G+G-Spezial 4/2004 In der Gruppe
liegt die Kraft und G+G-Spezial 11/2005
Kinder brauchen Zukunft (Familien-
Selbsthilfe), zu beziehen tiber den AOK-
Bundesverband, Helga Laaff, E-Mail:
helga.laaff@bv.aok.de und als PDF im
Internet unter: www.aok-bv.de -> Gesund-
heitsversorgung -> weitere Themen ->
Selbsthilfe

m NAKOS: Konzepte und Praxis 1,
Selbsthilfe unterstiitzen. Fachliche
Grundlagen fiir die Arbeit in Selbsthilfekon-
taktstellen und anderen Unterstiitzungs-
einrichtungen — Ein Leitfaden. Zu beziehen
tiber die NAKOS (Adresse nebenstehend).

m Starthilfe zum Aufbau von Selbst-
hilfegruppen. Ein Leitfaden. Herausgeber:
Deutsche Arbeitsgemeinschaft Selbsthilfe-
gruppen e. V.. Zu beziehen tiber die NAKOS
(Adresse nebenstehend).

m Seltene Erkrankungen — aber Millio-
nen Patienten, Broschiire des Bundes-
ministeriums fiir Bildung und Forschung,
als PDF-Datei unter www.bmbf.de/pub/
Gesundheitsforschung_Seltene
Erkrankungen.pdf



VORWORT

Medizinische Informationen, Erfahrungen
Gleichbetroffener, Verstandnis und Wert-
schatzung: Die Selbsthilfe bietet Menschen
mit seltenen Erkrankungen vielfaltige Unter-
stiitzung. Dabei ist eine gute Vernetzung der
Gruppen und Organisationen unverzichtbar,

betont Eva Luise Kohler.

Foto: Laurence Chaperon, Titelbild: Joerg Lantelmé

uf seltene Erkrankungen ist das Gesund-
heitswesen kaum eingerichtet. Die Betroffe-
nen erleben hiufig eine jahrelange Odyssee
durch Arztpraxen, bis die Diagnose feststeht
— und dann fehlt es meist an geeigneten Behand-
lungsmethoden. Kein Wunder: Wenn eine Erkran-
kung nur bei wenigen tausend Menschen auftritt,
kénnen nur wenige Arzte die Symptome richtig deu-
ten und fiir die notige Behandlung sorgen. Auch die
medizinische Forschung beschiftigt sich iiberwie-
gend mit den weit verbreiteten Volkskrankheiten.
Daher hat die gesundheitliche Selbsthilfe fiir
Menschen mit seltenen Erkrankungen grofle Bedeu-
tung. In mehreren hundert regionalen Gruppen tref-
fen sich hierzulande Patienten, die in der Offentlich-
keit nahezu unbekannte Krankheiten wie beispiels-
weise Lupus erythematodes (eine Erkrankung, bei
der sich das Immunsystem gegen den eigenen Kérper
richtet), Ichthyosen (Verhornungsstérungen) oder
Mukoviszidose (eine Sekretionsstérung) haben. Sie
tauschen Erfahrungen aus, bringen Verstindnis fiir-
einander auf, sprechen sich gegenseitig Mut zu und
stellen den Kontakt zu Arzten, zur Wissenschaft und
zur Offentlichkeit her. Hiufig sind die Selbsthilfe-
gruppen die erste Anlaufstelle fiir Menschen, die mit
der Diagnose einer seltenen Erkrankung konfrontiert
worden sind. Nicht zuletzt sorgt die Selbsthilfe fiir
die Verbreitung laienverstindlicher Informationen.
So werden Patienten zu Experten, die im partner-
schaftlichen Verhiltnis mit ihren Arzten sich die
bestmégliche Behandlung erschlieffen.
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Auf iiberregionaler Ebene hat sich die Selbsthilfe bei
seltenen Erkrankungen zur ACHSE (Allianz Chroni-
scher Seltener Erkrankungen) zusammengeschlos-
sen. Die ACHSE sieht ihre Aufgabe unter anderem
darin, die Aufmerksamkeit der Politik auf die »Wai-
senkinder« unter den Krankheiten zu lenken. Denn
in der Gesundheitsversorgung fiir Menschen mit sel-
tenen Erkrankungen besteht noch grofler Verbesse-
rungsbedarf: In Deutschland gibt es bislang kein
ganzheitliches Konzept fiir Diagnose und Behand-
lung dieser Krankheiten, beispielsweise in Spezial-
ambulanzen.

Die Selbsthilfe bei seltenen Erkrankungen ist auf
eine optimale Vernetzung angewiesen, weil die Zahl
der jeweils Betroffenen gering ist und sie weit von-
einander entfernt wohnen. Moge die Tagung
»Vernetzung ist alles¢, die der AOK-Bundesverband
in Zusammenarbeit mit der ACHSE und der BAG
SELBSTHILFE in Kéln veranstaltet, einen Beitrag
zur Férderung der Kommunikation und Koopera-
tion leisten.

b 3 Aolr

Eva Luise Kohler,
Ehefrau des Bundesprdsidenten und Schirmherrin der Allianz
Chronischer Seltener Erkrankungen (ACHSE e. V)



SELTENE ERKRANKUNGEN

Waisenkinder der Medizin

Lange fanden seltene Erkrankungen wenig Beachtung. Dabei leben allein in Deutschland Millionen
Betroffene. Inzwischen riicken die »verwaisten Krankheiten« ins Blickfeld von Wissenschaft und Medizin.
Fiir die Erkrankten verbessert sich damit die Aussicht auf eine adiquate Versorgung. Von Jorg Schmidtke

Is seltene Krankheiten werden diejenigen Stérungen

verstanden, von denen jeweils nur eine kleine Zahl

von Menschen betroffen ist. In Europa bezeichnet

man eine Krankheit allgemein dann als selten, wenn
sie nicht 6fter als einmal unter 2.000 Einwohnern auftritt. In
Deutschland entspricht das einer Zahl von bis zu 40.000
Erkrankten. Der Status »selten« kann sich mit der Zeit indern
und regional verschieden sein — das gilt insbesondere fiir In-
fektionskrankheiten und genetische Varianten, die Einfluss
auf die Auseinandersetzung mit Krankheitserregern nehmen.
Ein Beispiel dafiir ist die erbliche Blutarmut (Beta-Thalass-
imie), die in Mittelmeerlindern und rund um den Aquator
recht hiufig ist, weil Menschen mit dieser Erbanlage gegen
Malaria geschiitzt sind. In Deutschland ist diese Erkrankung
dagegen sehr selten und kommt praktisch ausschliefSlich bei
Einwanderern vor.

Millionen sind betroffen. Wie viele verschiedene seltene
Krankheiten gibt es? Eine Antwort auf diese Frage hingt von
der Trennschirfe ab, mit der wir Krankheiten voneinander
abgrenzen, also der Genauigkeit der Analyse von Ursache,
Symptomen und Verlauf von Krankheiten. Krebs beispiels-
weise ist insgesamt betrachtet eine sehr hiufige Krankheit.
Allerdings gibt es viele Krebsformen, die nur selten auftreten.
Fiir den Arzt, den Patienten und dessen Familie ist die Ab-
grenzung einer Krankheit dann von besonderer Wichtigkeit,
wenn Prognose, Behandlung und Vererbbarkeit von ihrer ge-
nauen Klassifikation abhingen. Derzeit wird von 6.000 bis
7.000 in sinnvoller Weise abgrenzbaren seltenen Krankheiten
ausgegangen — bei insgesamt rund 30.000 bekannten Krank-
heiten. Einer Schitzung der Weltgesundheitsorganisation
zufolge sind etwa sechs bis acht Prozent der Bevolkerung
Europas aktuell von einer seltenen Krankheit unmittelbar
betroffen. Allein in Deutschland leben mehrere Millionen
Menschen mit einer seltenen Krankheit.

Interdisziplindre Sprechstunden einrichten. Der weitaus
grofSte Anteil seltener Krankheiten ist genetisch bedingt. Fiir
Patienten mit diesen Stérungen, sowie fiir deren Angehérige,
sind Humangenetiker die wichtigsten Ansprechpartner: Ihre
Aufgabe ist die genetische Diagnostik (Chromosomenunter-
suchungen, Gentests) sowie die genetische Beratung. Oft
iibernehmen sie das gesamte medizinische und soziale Fall-
management. Uberaus sinnvoll sind interdisziplinire Sprech-
stunden unter der Leitung eines Humangenetikers.

Viele seltene Krankheiten betreffen gleichzeitig mehrere
Organsysteme. Ein Beispiel ist das Marfan-Syndrom, bei dem
das Herz-Kreislauf-System, das Skelett, die Augen, die Haut
und die Lunge infolge einer Stérung der Bindegewebsfunkti-
on beeintrichtigt sind. Der fiir diese Organe jeweils zustindi-
ge Facharzt iibernimmt hier die Behandlung der Einzelsymp-
tome. Der Humangenetiker verfolgt dagegen einen ganzheit-
lichen Ansatz, und fiir ihn ist immer auch die Familie des un-
mittelbar Betroffenen »der Patient«.

Neben den erblichen Erkrankungen stellen die seltenen
Infektionskrankheiten, Autoimmunkrankheiten und selten
vorkommende Vergiftungen eine grofle Herausforderung an
die Medizin dar.
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Daten sammeln mit Orphanet

Effiziente Therapien fehlen. Die meisten seltenen Krankheiten
sind nicht heilbar und hiufig sogar lebensbedrohlich. Krank-
heitszeichen kénnen nach der Geburt oder in frither Kindheit
auftreten (zum Beispiel Fehlbildungssyndrome). Bei mehr als
der Hilfte der seltenen Krankheiten manifestiert sich die
Erkrankung erst im Erwachsenenalter (zum Beispiel bei neu-
rodegenerativen Storungen wie der Huntington-Krankheit).

Die seltenen Krankheiten fanden lange Zeit bei Arzten,
Politikern und Wissenschaftlern wenig Beachtung. Deswegen
spricht man im Englischen auch von »orphan diseases« (iiber-
setzt: verwaiste Krankheiten). Es besteht inzwischen auf allen
Ebenen Einigkeit dariiber, dass die wissenschaftlichen und
medizinischen Kenntnisse iiber seltene Krankheiten ebenso
wie die Versorgungsstrukturen deutlich verbessert werden
miissen. Bis vor ein paar Jahren gab es keine adiquaten politi-
schen und wissenschaftlichen Anstrengungen, geeignete For-
schungsprogramme zu schaffen. Fiir die meisten dieser
Krankheiten fehlen deshalb bis heute effiziente Therapien, die
die Lebensqualitit der Patienten verbessern und ihre Lebens-
erwartung steigern kénnten. Die Tatsache, dass in der Be-
handlung einiger seltener Krankheiten spektakulire Fort-
schritte erzielt wurden, sollte Mut machen und eine Inten-
sivierung sowohl der Forschungsarbeit als auch der sozialen
Solidaritit nach sich ziehen. Auch in dezentralen Gesund-
heitssystemen, wie in Deutschland, sollten Strukturen fiir eine
integrative Versorgung, die Offentlichkeitsarbeit und Fortbil-
dung fiir Arzte und Betroffene geschaffen werden.

Forschung intensivieren. Trotz aller Unterschiede zwischen
den verschiedenen Stérungen und sogar zwischen einzelnen
Fillen derselben Krankheit, sehen sich Patienten mit seltenen
Krankheiten zumeist mit dhnlichen Problemen konfrontiert:
Schwierigkeiten bestehen vor allem hinsichdlich der Diagno-
sestellung, der Uberwcisung zu qualifizierten Facheinrichtun-
gen und der Verfiigbarkeit relevanter Infor-
mationen. Viele seltene Krankheiten sind
mit motorischen, sensorischen oder menta-
len Einschrinkungen assoziiert und unter-
liegen sozialer Stigmatisierung. Von selte-
nen Erkrankungen Betroffene sind vom
psychologischen, sozialen, 6konomischen und kulturellen
Standpunkt her verletzlicher. Durch den Mangel an ausrei-
chenden wissenschaftlichen und medizinischen Kenntnissen
wird eine seltene Erkrankung bei vielen Patienten nicht er-
kannt und sie bleiben ohne korrekte Diagnose. Diese Patien-
ten leiden am meisten.

Die grofSte Hoffnung auf grundlegende Verinderungen in
der Behandlung seltener Krankheiten stiitzt sich auf den wis-
senschaftlichen Fortschritt, der sich vor allem aus dem Hu-
man-Genom-Projekt ergeben kénnte. Das Human-Genom-
Projekt wurde im Herbst 1990 mit dem Ziel gegriindet, das
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Die Datenbank fiir seltene Krankheiten »Orphanet«
(www.orpha.net) besteht aus drei Hauptkomponenten:

B Enzyklopddie: eine von international anerkannten Experten verfasste, im
Peer-Review validierte Datenbank des biomedizinischen Wissens liber selte-
ne Krankheiten. Die Enzyklopadie enthalt derzeit (Stand: August 2006) Ein-
trage zu 4.279 seltenen Krankheiten und soll Arzte bei der Diagnosestellung
unterstitzen.

B Patienten-Management: Datenbank mit diagnostischen und therapeuti-
schen Einrichtungen sowie Beratungsstellen. Die Patientenmanagement-
Datenbank enthdlt 998 medizinisch-genetische Diagnose-Laboratorien,
1.701 medizinisch-genetische Forschungseinrichtungen, und 538 Einrichtun-
gen, in denen klinische Versuche durchgefiihrt werden. Es werden 2.208 Spe-
zialkliniken und 1.336 Adressen von Patienten-Selbsthilfegruppen gefiihrt.

B Forschungsprojekte: eine validierte Datenbank liber Forschungsprojekte
und klinische Versuche. Die Datenbank tiber Forschungsprojekte (es werden
nur Projekte erfasst, die mit 6ffentlichen Mitteln oder aus Stiftungen finan-
ziert werden) enthalt 3.655 Eintrage.

Orphanet-Eintrige aus Deutschland sind separat abrufbar. Voraussichtlich
Ende 2006 wird eine Druckfassung dieser Daten erscheinen (»Orphanet Hand-

Patienten mit seltenen
Krankheiten bleiben oft
ohne korrekte Diagnose.

buch 2007«). (js)

Genom des Menschen vollstindig zu entschliisseln. Durch die
biologische Analyse von Proben kénnen Krankheiten zielge-
richtet diagnostiziert werden. Register zur Erfassung dieser
Krankheiten helfen dabei, die Kenntnisse iiber den natiir-
lichen Verlauf einer Krankheit zu erweitern. Netzwerke (zum
Beispiel die derzeit vom Bundesministerium fiir Bildung und
Forschung geforderten »Netzwerke Seltene Erkrankungenc,
siehe Seite 16) tragen dazu bei, dass Wissenschaftler ihre Er-
gebnisse austauschen und somit effizienter arbeiten und for-
schen. Neue Hoffnung entsteht auch durch die Umsetzung
der europiischen Ophan-Drug-Regelung. Die Forschungsfor-
derung bei seltenen Krankheiten ist in den einzelnen Lindern
unterschiedlich geregelt, nur wenige Nationen nehmen sich
dieses Problems mit zielgerichteten Pro-
grammen an. Die zentrale europiische In-
formationsquelle fiir alle Aspekte seltener
Krankheiten ist die Datenbank »Orphanet«
Orphanet wendet sich in erster Linie an die
primir versorgenden Arzte und die Betrof-
fenen selbst. Die Datenbank wird unter anderem mit Mitteln
der Europiischen Union gefordert, die Nutzung ist kostenfrei.
Eine deutsche Version steht seit Anfang 2003 zur Verfiigung.
Die Internetseite www.orpha.net wird tiglich von iiber 11.000
Besuchern aufgerufen. Eine weitere Informationsquelle fiir
Deutschland ist die Datenbank des Berufsverbands Deutscher
Humangenetiker www.hggn.org. m

Professor Dr. med. Jorg Schmidtke ist Direktor der Abteilung Human-
genetik an der Medizinischen Hochschule Hannover.
Kontakt: Schmidtke.joerg@mh-hannover.de



PORTRAT

Miras Kampf mit dem Wolf

Mira Winterstein ist eine junge Frau voller Energie und Tatendrang. Tiglich trotzt sie ihrer schweren
Erkrankung, dem Lupus erythematodes, eine erstaunliche Kraft ab — und steckt sie in die Selbsthilfe fiir
Jugendliche und Erwachsene. Ein Portrit von Anne Topfer.

upus heift der Wolf. Gefriflig wie der Wolf im Mir-

chen ist eine Krankheit namens Lupus erythematodes.

Wenn sie ausbricht, greift das Abwehrsystem den eige-

nen Kérper an: Die Haut platzt auf und blutet, die
Haare fallen aus, Kopf und Gelenke schmerzen, die Nieren
versagen, Wasser lagert sich im Gewebe ein, Augen und Oh-
ren streiken, die Kérpertemperatur steigt
auf Werte um 40 Grad. Wie kann jemand
solche Symptome auf Dauer aushalten?
Mira Winterstein ist 24 und lebt seit 13
Jahren mit dem Lupus, der sich bei ihr von
seiner bosartigsten Seite zeigt. Mit 22 Jah-
ren schrieb sie: »Diese Krankheit hat so viel
in meinem Leben kaputt gemacht. Ausgehen mit Freunden
wire schon, aber immer starren die Leute auf meine Haut und
meine Haare. Das Laufen fillt mir schwer. Ich habe stindig
Fieber und mein Herz ist schwicher geworden. Mein einziger
Wunsch ist, einfach nur wie eine junge Frau zu leben. Aber ich
fiihre das Leben einer 80-Jihrigen.«

Die Krankheit gibt den Takt an. Wer Mira Winterstein heute
begegnet, bekommt erst einmal einen anderen Eindruck. Die
zierliche Frau mit der dunklen Haut und dem glinzenden

Die Arbeit fur die
Selbsthilfe starkt das
Selbstvertrauen.

schwarzen Haar zeigt keine Schwiche. Sie lacht viel und herz-
lich, ist zugewandt und konzentriert, erzihlt mit heller Stim-
me zwei Stunden lang, ohne miide zu werden. Ihr Tag beginnt
frith und endet selten vor Mitternacht. Um fiinf Uhr aufste-
hen, mit einer Freundin telefonieren, den Haushalt machen,
das Essen vorbereiten, dreimal pro Woche um sieben Uhr zur
Blutwische fahren, die bis viertel nach eins
dauert, von 14 bis 18 Uhr im Kindergarten
25 Kinder betreuen und abends fiir die
Selbsthilfe arbeiten. Mira Winterstein ist
Managerin, eine Powerfrau, getrieben von
der Krankheit: Den Takt ihres Tages und
ihrer Woche gibt der Lupus vor.

Ihre Handtasche ist prall gefiillt mit Tabletten und Kapseln:
24 Medikamente halten die Krankheit einigermaflen in
Schach. »Ich sehe momentan gesund aus. Aber unter den
rund 40.000 Lupus-Patienten, die in Deutschland leben, bin
ich wahrscheinlich eine von denen, die am schwersten er-
krankt sind«, sagt Mira. Fast emotionslos zihlt sie die vielen
Grausamkeiten auf. »Ich habe alle Organe durch, auf8er Leber,

Darm und das zentrale Nervensystem — ich bin immer noch
klar im Kopf und hoffe und bete, dass das so bleibt.«

Die Narben vor den Blicken schiitzen. Der Lupus hat bei Mira
Winterstein seine Spuren hinterlassen. Sie bekam mit elf Jah-
ren erstmals Cortison und ist seitdem nicht mehr gewachsen.
»Meine Narben sicht man ja sonst nichtc, sagt sie und streift
den linken Armel ihrer griinen Strickjacke hoch. In der Ellen-
bogenbeuge und am Oberarm wélben sich Venen hervor, so
dick wie Gartenschliuche. In ihnen pulsiert das Blut mit einer
Kraft, dass einem angst und bange wird, wenn man die Hand
darauf legt. Mira streicht vorsichtig iiber die Beule in der
Armbeuge und erklirt: »Das ist mein Shunt, der Zugang fiir
die Dialyse, den hiite ich wie meinen Augapfel.« An der Un-
terseite ihres Arms ziehen sich weilSe, narbige Streifen entlang:
Weil die Nieren nicht mehr richtig arbeiten, lagerte Miras
Korper, als sie 16 war, soviel Wasser ein, dass sie das Doppelte
ihres heutigen Gewichts wog. »Da ist alles aufgerissen vom
Wasser. Beim Gehen merkte ich, wie die Fliissigkeit im Kor-
per hin und her schaukelt.« Mira Winterstein wartet auf eine
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Spenderniere, doch bis sie auf die Transplantationsliste
kommt, muss erstmal das Fieber verschwinden.

Lupus erythematodes ist eine genetisch bedingte Krank-
heit, deren Ausldser noch nicht vollstindig bekannt sind.
Stress konnte dabei eine Rolle spielen. Mira hatte als Kind
eine Menge Arger in der Schule. Nicht nur, dass sie »schlecht
lernte«, wie sie selbst meint. Thre Mitschiiler schlugen sie
mehrmals krankenhausreif. »Wegen meiner Hautfarbe«, sagt
Mira. Sie stammt aus Indien, ithre Mutter starb, als Mira zur
Welt kam, ihr Vater gab sie in ein Heim. Mit zwei Jahren
adoptierten sie ihre deutschen Eltern.

Nicht mehr vor Schmerzen weinen. Miras Adoptivvater ist
Arzt. Deshalb stand schon ein dreiviertel Jahr, nachdem die
Elfjahrige Fieber bekommen hatte und immer schwicher
wurde, sodass sie dachte, »jetzt muss ich wohl sterbene, die
Diagnose fest. Im Durchschnitt vergehen dagegen zwei Jahre,
bis die Arzte Lupus diagnostiziert haben. Mira war »einfach
nur froh, endlich zu wissen, was es ist und welche Behandlung
in Frage kommt.« Wie schlimm es noch kommen sollte, ahn-
te sie damals nicht. Heute sagt sie: »Die Krankheit ist schreck-
lich, aber man lebt sich so ein. Ich habe seit sechs Jahren nicht
mehr vor Schmerzen geweint.« Du musst da jetzt durch: Das
ist ein Satz, der Mira prigte. Ob es um ihren Schulabschluss,
ihre Ausbildung zur Kinderpflegerin, die Chemotherapie oder
eine Operation geht — Mira ist zih: »Zu meinem Leben gehért
der stindige Kampf.« Woher nimmt Mira die Kraft fiir dieses
Leben? »Meine Eltern sind immer fiir mich dag, sagt die jun-
ge Frau. Auch ihr Freund, mit dem Mira bis vor kurzem zu-
sammenlebte, stand ihr in schwierigen Situationen bei. Doch
drei Wochen vor der Hochzeit trennte er sich von ihr, »weil er
nicht mit einer chronisch kranken Frau zusammenleben
kann«, sagt Mira und erginzt »Ja, das ist hart.« Sie lacht ein
wenig bitter und wendet sich abrupt einem anderen Thema
zu: »So, jetzt mal zur Arbeit.«

Selbsthilfe speziell fiir Jugendliche. »Meine Arbeit«, damit
meint Mira die Selbsthilfe. Auch die gibt ihr Kraft: »Die
Selbsthilfe vermittelt mir Selbstvertrauen, Bestitigung, dass es
gut ist, was ich mache.« Bereits als Kind ist Mira zu einer
Selbsthilfegruppe gegangen, traf dort aber ausschliefllich auf
Erwachsene »so ab 50 aufwirts«. Als sie schliefllich aus der
Geschiftsstelle der Lupus-Selbsthilfe in Wuppertal die Adres-
se einer Gleichaltrigen bekam, war ihre Freude grof3: »Endlich
jemand mit Lupus, der so jung ist wie ich.« Mit 16 machte sie
in einer Gruppe rheumakranker Jugendlicher mit. Doch
obwohl sie dort viel Zeit und Ideen einbrachte und die Arbeit
»einfach toll« fand, verabschiedete sie sich mit 18 von der
Gruppe: »Die jammerten mir zu viel.« Die Zeit war reif fiir
JuLE, einen Selbsthilfeverein fiir Jugendliche mit Lupus.
»JuLE ist mein Baby«, sagt Mira mit Begeisterung und Stolz.
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Rund 50 Jugendliche aus ganz Deutschland stehen heute auf
der Mitglieder-Liste, etwa acht bis 15 von ihnen kommen
jeweils zu den iiberregionalen Treffen. Mira erzihlt von den
schwierigen Anfingen: »Es gibt bundesweit nur etwa 2.000
Kinder und Jugendliche mit Lupus. An die Adressen kommt
man sehr schwer heran. Ich habe sehr viel telefoniert, Briefe
geschrieben, im >Schmetterling:, der Zeitschrift der Lupus
Erythematodes Selbsthilfegemeinschalft, fiir JuLE geworben —
ein Jahr lang habe ich nach Leuten gesucht.« Mira hat es ge-
schafft: Seit vier Jahren leitet sie bundesweit Seminare und ist
Jugendansprechpartnerin. Sie betreut die JuLE-Seite im Inter-
net und nimmt iiber das »Lupus-Fon« Anrufe entgegen.

S

Mit der Krankheit nicht allein. Im niedersichsischen Buch-
holz, wo Mira wohnt, hat sie 2004 zudem eine altersgemisch-
te Selbsthilfegruppe gegriindet. Zehn bis 20 Lupus-Patienten
kommen zu den monatlichen Treffen. »Wir haben viel Spaf$
zusammen. Natiirlich redet auch mal jemand iiber seine
Schmerzen, aber wir sind kein Trauerhaufen. Wir horen uns
die Probleme der anderen an, ohne sie zu bemitleiden.« Dass
die Gruppe so gut lduft, ist Miras Verdienst: »Ich organisiere
alles durch, verschicke Programme, lade Referenten ein, plane
Ausfliige und die Weihnachtsfeier. Aber es ist auch wichtig,
mal nichts zu machen — einfach nur zusammen zu essen und
zu reden.« Um der Gruppe gewachsen zu sein, nimmt Mira
regelmiflig an Fortbildungen teil.

Viele Aufgaben — wenn Mira Winterstein davon erzihlt, ist
sie voller Energie. Hat sie auch schon mal Nein gesagt, wenn
es um die Selbsthilfe ging? »Nein«, sagt Mira und lacht:
»Wenn ich Leuten helfen, Kontakte vermitteln und Informa-
tionen weitergeben kann, freue ich mich, das bestirkt mich,
das will ich weitermachen. Damit auch die anderen merken:
Man ist nicht allein mit dieser komischen Krankheit.« m

Mehr Infos: lupus@rheumanet.org, www.lupus.rheumanet.org



ORGANISATIONEN

Wer kennt meine Krankheit?

Fehlende Informationen, Liicken in der Gesundheitsversorgung, Isolation: Menschen mit seltenen
Erkrankungen haben mit schwerwiegenden Problemen zu kiimpfen. Daher hat die Selbsthilfe in diesem

Bereich besondere Bedeutung. Von Martin Danner

eder kennt wohl das beruhigende Gefiihl, wenn man

nach einem Arztbesuch weif§, woran es liegt, dass man

krank ist, wenn der Arzt einem sagen konnte, wie man

die Erkrankung in den Griff bekommt und welche Hei-
lungschancen bestehen. Menschen mit seltenen Erkrankun-
gen sind in der Regel mit einer anderen Situation konfron-
tiert: Die zum Teil schwerwiegenden Symptome sind meist
genau bekannt, aber man weif§ nicht, welche Erkrankung den
Symptomen zugrunde liegt. Die Diagnose einer seltenen Er-
krankung ist eine oft kaum iiberwindbare Hiirde, um dem
Patienten wirklich helfen zu kénnen. Ist dann die Diagnose
gestellt, fehlt es hiufig an einer Standardtherapie.

Arzte wissen wenig iiber seltene Krankheiten. Es liegt auf der
Hand, dass Arzte vielfach damit iiberfordert sind, die rund
7.000 seltenen Erkrankungen, die heute bekannt sind, zu
tiberblicken. Patienten, die unter einer dieser Erkrankungen
leiden, bekommt ein Arzt im Laufe seines Berufslebens nur
wenige Male oder nie zu Gesicht. Arzte sind daher oft unsi-
cher, wie sie solche Patienten behandeln sollen. Erschwerend
kommt hinzu, dass sich die Forschung beispielsweise im Arz-
neimittelbereich vor allem auf die Gebiete bezieht, die grofie
Anwendungsbereiche im Versorgungsalltag betreffen. Daher
ist der Kenntnisstand zu diagnostischen und therapeutischen
Maéglichkeiten im Bereich der seltenen Erkrankungen oft-
mals gering. Zudem besteht fiir Menschen, die eine seltene
Erkrankung haben, kaum Gelegenheit, sich mit anderen Pati-
enten iiber Erfahrungen mit der Erkrankung, iiber Diagnose-
und Behandlungsméglichkeiten auszutauschen — die wenigen
Betroffenen leben iiber das gesamte Bundesgebiet verstreut.
Unter Umstinden gibt es sogar in ganz Europa oder weltweit
nur wenige Menschen mit einer bestimmten seltenen Krank-
heit. Auch Informationsangebote orientieren sich in der Re-
gel am Grad der Nachfrage — seltene Erkrankungen kommen
deshalb auch dabei meist zu kurz.

Wegen der Liicken in der Gesundheitsversorgung, der Iso-
lation der Patienten und der fehlenden Informationen
kommt der Selbsthilfe im Bereich der seltenen Erkrankungen
ein besonderer Stellenwert zu. Die Selbsthilfe erméglicht den
Betroffenen einen Erfahrungs- und Wissensaustausch iiber
Versorgungsangebote, Diagnosen und Therapien sowie iiber
den alltiglichen Umgang mit der jeweiligen Erkrankung.
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Uber die Selbsthilfe erhalten aber in vielen Fillen auch Arzee
und Wissenschaftler Informationen zu seltenen Krankheiten.
Selbsthilfeorganisationen sind in der Lage, mit Broschiiren
oder iiber das Internet gezielt iiber einzelne seltene Erkran-
kungen zu informieren. Die Selbsthilfe ist somit — gerade im
Bereich seltener Erkrankungen — ein wichtiger Partner aller
tibrigen Akteure im Gesundheitswesen.

Sie hat sich in Deutschland und in weiten Teilen Europas
in den letzten Jahren erheblich ausgeweitet und ausdifferen-
ziert. Fiir immer neue seltene Krankheitsbilder existieren
Selbsthilfegruppen und -organisationen. Auch die Zahl der
Internetauftritte dieser Zusammenschliisse nimmt stetig zu.
Offentlichkeit und Politik beachten die Selbsthilfe heute we-
sentlich stirker als noch vor wenigen Jahren.

Distanz iiberwinden. Fiir einen Grof3teil der in Deutschland
vorkommenden seltenen Erkrankungen existieren heute
Selbsthilfeorganisationen, die ehrenamtlich oder hauptamt-
lich geleitet werden. Sie tragen hiufig fast unaussprechliche
Namen wie beispielsweise Lupus Erythematodes Selbsthilfe-
gemeinschaft e. V. oder Interessengemeinschaft Epidermoly-
sis Bullosa e. V.. Einige Organisationen haben dennoch in-
zwischen einen groflen Bekanntheitsgrad. Ein Beispiel hierfiir
ist der Mukoviszidose e. V., der nicht zuletzt dem Wirken von
Christiane Herzog, der mittlerweile leider verstorbenen Gat-
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tin des ehemaligen Bundesprisidenten Roman Herzog, sei-
nen hohen Bekanntheitsgrad verdankt. In den Fillen, in de-
nen seltene Erkrankungen als besondere Verlaufsformen von
so genannten Volkskrankheiten auftreten, bieten aber auch
grofle Selbsthilfeorganisationen, wie die Deutsche Rheuma-
Liga oder der Psoriasis Bund den Betroffe-
nengruppen ein institutionelles Dach.

Die Selbsthilfearbeit lebt von der Kom-
munikation und den persénlichen Bezie-
hungen der Menschen in der Gruppe. Wer
sich der Selbsthilfe anschliefdt, hat das Be-
diirfnis, dass die anderen individuell auf ihn eingehen. Nicht
nur Wissensaustausch, sondern auch menschliche Wirme,
Akzeptanz und gegenseitige Wertschitzung sind elementare
Bestandteile der Selbsthilfearbeit. Wenn aber die Mitglieder
einer Selbsthilfegruppe mehrere Hundert Kilometer von ein-
ander entfernt leben, kann ein Austausch — abgesehen von
wenigen Treffen — nur iiber rdumliche Distanz hinweg statt-
finden. Dies stellt besondere Anforderungen an den Zusam-
menhalt, die Kommunikation und die emotionale Ebene der
Selbsthilfearbeit bei seltenen Erkrankungen. Hinzu kommt,

Menschliche Warme
und Akzeptanz sind in der
Selbsthilfe elementar.

»Die Selbsthilfe bietet Kranken Halt«

dass die Selbsthilfearbeit zumeist auf nur wenigen Schultern
ruht. Es gibt gerade bei den kleinen Selbsthilfeorganisationen
in der Regel nur wenige Mitarbeiter und Unterstiitzer, die Be-
ratungstelefone betreiben, Messestinde aufbauen, Veranstal-
tungen organisieren. Dies fithrt nicht selten zur Uberforde-
rung Einzelner und zu existenziellen Krisen
der gesamten Selbsthilfestrukeur.

Hilfe und Herausforderung. Auch in finanzi-
eller Hinsiche sind die Ressourcen vielfach
gering. Die wenigen Mitglieder der Selbst-
hilfegruppen im Bereich seltener Erkrankungen kénnen tiber
Mitgliedsbeitrige und Spenden nur eine schmale finanzielle
Basis fiir die Selbsthilfearbeit schaffen. Unterstiitzer und
Sponsoren unterstiitzen lieber die Selbsthilfe fiir Krankheiten,
die jeder kennt, weil so ihr Engagement in der Offentlichkeit
stirker wahrgenommen wird.

Schliefilich besteht im Bereich seltener Erkrankungen eine
besondere Schwierigkeit darin, dass abgesicherte Informatio-
nen zu Diagnose- und Behandlungsméglichkeiten und zu
geeigneten Versorgungsstrukturen hiufig fehlen oder zumin-

In Deutschland arbeiten gut ausgebildete
Arzte und andere Therapeuten, die iiber
hoch entwickelte Diagnose- und Behand-
lungsmethoden verfiigen. Warum braucht
unser Gesundheitswesen dennoch die
gesundheitliche Selbsthilfe?

»Uber allen professionellen Diagnose-
und Behandlungsmethoden diirfen wir
nicht vergessen, dass die kranken Men-
schen mit ihren Angsten und Proble-
men vielfach allein gelassen werden.
Durch Austausch mit Gleichbetroffe-
nen in einer Gruppe konnen sich die
Mitglieder gegenseitig unterstiitzen, sie
finden Halt und soziale Geborgenheit.

Wie fordert die AOK die Arbeit der Selbst-
hilfe?

PDie Forderung der Selbsthilfe hat bei
der AOK bereits eine sehr lange Traditi-
on. Wir unterstiitzen die Arbeit der
Selbsthilfe vor allem finanziell, aber

auch durch kooperative Projekte: AOK
und Selbsthilfe versuchen in gemeinsa-
mer Anstrengung die gesundheitliche
Versorgung chronisch Kranker zu ver-
bessern.

Die gesetzlich festgelegten Mittel der Kas-
sen zur Selbsthilfeforderung werden noch
nicht vollstiandig ausgeschopft. Woran
liegt das?

»Die Griinde hierfiir sind vielschichtig.
Eine entscheidende Rolle bei diesen
Diskussionen spielen aber vermutlich
die unterschiedlichen Vorstellungen
iiber den Bedarf der Selbsthilfe. Die
AOK setzt ihre Schwerpunkte auf die
Férderung der regionalen Ebenen, also
dort, wo die Arbeit mit chronisch Kran-
ken tatsichlich stattfindet. Hier ist noch
viel Aufklirung — auch von Seiten der

Selbsthilfe — erforderlich.

Welche Méglichkeiten hat die AOK, Men-

schen mit seltenen Erkrankungen, wie
beispielsweise der Mukoviszidose, einer
erblich bedingten Stoffwechselstorung, zu
unterstiitzen?

PDer Aufwand fiir Menschen mit selte-
nen Erkrankungen, eine fiir sie geeigne-
te Gruppe zu finden oder zu griinden,
ist sehr hoch. Die AOK hilft hier un-
biirokratisch und gezielt durch finanzi-
elle Aufbauhilfen und Unterstiitzung
von Netzwerken. m
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dest rar sind. In dieser Situation stellt sich fiir die Selbsthilfe
beispielsweise die Frage, ob auch ein weniger abgesicherter
Hinweis auf einen offenbar gegliickten Behandlungsversuch
Eingang in die Beratung finden kann oder ob es besserer Er-
kenntnisgrundlagen bedarf, ehe man diese Information wei-
tergibt. Auch der Hinweis auf eine Spezialeinrichtung zur Be-
handlung einer seltenen Erkrankung kann triigerisch sein,
wenn der einzige dort in dem Bereich titige Spezialist das Kli-
nikum gewechselt und das Know-how mitgenommen hat.
Die Selbsthilfe im Bereich seltener Erkrankungen setzt daher
ein besonders sorgfiltiges Informationsmanagement voraus.
Fiir die geschilderten, extrem hohen Anforderungen an die
Selbsthilfearbeit konnten in den letzten Jahren hilfreiche
Instrumente entwickelt werden, die iiber den Bereich der

Seltene Erkrankungen - verbreitete Probleme

Aus der Seltenheit ihrer Erkrankung ergeben sich fiir die betroffenen
Patienten folgende Probleme:

Keine korrekte Diagnose: Vom Auftreten der ersten Symptome bis
zur korrekten Diagnose vergehen haufig mehrere Jahre oder sogar
Jahrzehnte.

Keine Information Uber die Erkrankung selbst, keine Angabe tiber
verfligbare Hilfen, keine Uberweisung an qualifizierte Arzte.

Keine verfiigbaren wissenschaftlichen Befunde: Dieser Mangel
erschwert die Entwicklung von Behandlungsmethoden und
-strategien.

Soziale Konsequenzen: Das Leben mit einer seltenen Erkrankung hat
in allen gesellschaftlichen Bereichen erhebliche Folgen, sei es in der
Schule, bei der Berufswabhl, in der Freizeit oder in den personlichen
Beziehungen.

Keine individuelle und qualifizierte medizinische Behandlung:

Die Patienten verbringen oft viele Jahre in prekaren Situationen ohne
kompetente medizinische Betreuung und ohne die Moglichkeit einer
Rehabilitation.

Hohe Kosten der wenigen erhaltlichen Medikamente, Hilfsmittel
und Behandlungsarten.

Ungerechtigkeiten bei der Behandlung und Betreuung.

Quelle: European Organisation for Rare Diseases (EURORDIS)
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seltenen Erkrankungen hinaus bedeutsam sind. Ebenso wie in
der Natur, wo schwierige Lebensbedingungen oftmals zur
Entwicklung besonders leistungsfihiger Lebewesen gefiihrt
haben, existieren heute in der Selbsthilfe bei seltenen Erkran-
kungen leistungsfihige Strukturen, die in anderen Bereichen
noch fehlen. So ist die indikationsiibergreifende Vernetzung
in der Selbsthilfe bei seltenen Erkrankungen weit voran ge-
schritten: Die Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen
(ACHSE) organisiert den Austausch, die Offentlichkeits-
arbeit, die Interessenvertretung und die Forschungsforderung
(siehe Bericht auf Seite 11). Die ACHSE ist ihrerseits tiber die
BAG Selbsthilfe eingebunden in das Netz der tibrigen Selbst-
hilfeorganisationen chronisch kranker und behinderter Men-
schen und ihrer Angehérigen.

Uber Diagnose und Therapie informieren. Mit der European
Organisation for Rare Diseases (EURORDIS) besteht zudem
eine europaweite Selbsthilfeorganisation, die sich um die
Weiterentwicklung der Selbsthilfe verdient gemacht hat. EU-
RORDIS hat ein in mehrere Sprachen iibersetztes Handbuch
zum Aufbau von Informationsangeboten durch Selbsthilfeor-
ganisationen im Bereich seltener Erkrankungen herausgege-
ben (siche www.eurordis.org/article.php3?id_article=571).

Auch in Deutschland wird intensiv an einem Verfahren ge-
arbeitet, mit dem die verfiigbaren Informationen zu Diagno-
se und Therapie seltener Erkrankungen sowie zu Versor-
gungsstrukturen den Betroffenen besser zuginglich gemacht
werden kénnen. Dazu wird unter anderem die Datenbank
»Orphanet Deutschland« aufgebaut (siehe Beitrag auf Seite 4
und 5). Mit Hilfe des Forschungsprogramms »Netzwerke zu
seltenen Erkrankungen« des Bundesministeriums fiir Bildung
und Forschung konnten die Versorgungs-, Forschungs- und
Selbsthilfestrukturen in einzelnen Bereichen in einer Weise
vernetzt werden, die richtungsweisend ist.

In der Selbsthilfe bei seltenen Erkrankungen werden
zudem moderne Medien, wie beispielsweise das Internet,
besonders intensiv genutzt.

Die Selbsthilfe bietet fiir Menschen mit seltenen Erkran-
kungen eine grofle Chance, die zutreffende Diagnose und die
richtige Therapie in einer geeigneten Versorgungsstruktur zu
erlangen und sich mit Gleichbetroffenen auszutauschen. Die
hiermit verbundenen Anforderungen stellen eine grofle Her-
ausforderung fiir die Selbsthilfe dar. Die aufgezeigten Beispie-
le belegen jedoch nicht nur die Kreativitit der Selbsthilfe im
Umgang mit diesen Herausforderungen, sondern auch, dass
sich die Selbsthilfe in Deutschland in einem dynamischen
Prozess der fachlichen Weiterentwicklung und der Ausbrei-
tung befindet. Die BAG Selbsthilfe hat sich zum Ziel gesetzt,
diesen Prozess der Weiterentwicklung zu unterstiitzen und zu
begleiten. m

Dr. Martin Danner ist Referent fiir Gesundheitspolitik und Selbsthilfe-
forderung der Bundesarbeitsgemeinschaft Selbsthilfe von Menschen
mit Behinderung und chronischer Erkrankung und ihren Angehdrigen.
Kontakt: Martin.Danner@bag-selbsthilfe.de
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ACHSE E.V.

Den »Seltenen« ein Gesicht geben

Menschen mit seltenen Erkrankungen haben seit 2004 eine eigene Interessenvertretung: Die Allianz
Chronischer Seltener Erkrankungen informiert und berit Betroffene, kniipft Kontakt und mischt sich
politisch ein. Von Borgi Winkler-Rohlfing

s sagt viel iiber den Stellenwert
seltener Erkrankungen, dass
man sie international »orphan
diseases«, verwaiste Krankhei-
ten, nennt. Es fehlt an frithzeitiger Dia-
gnostik, wirksamen Therapien, ausrei-
chender Forschung, an Spezialisten
und am politischen
Willen, dies zu in-
dern. Eine Gruppe
von Selbsthilfeorga-
nisationen in der
BAG Selbsthilfe er-
kannte, dass die Be-
troffenen, in Deutschland immerhin
etwa vier Millionen, ein eigenes Gesicht
brauchen: Sie riefen im Jahr 2004 die
Allianz Chronischer Seltener Erkran-
kungen (ACHSE) ins Leben. Die ACH-
SE ist ein Netzwerk von Patienten-
organisationen fiir Kinder und Erwach-
sene mit seltenen Erkrankungen und
ihren Angehérigen. Im Mirz 2005
{ibernahm Eva Luise Kohler, Gattin des
Bundesprisidenten Horst Kohler, die
Schirmherrschaft. Damit riickte das
Netzwerk in den Fokus medialer Auf-
merksamkeit und erreichte einen grof3e-
ren Bekanntheitsgrad. ACHSE ist als
eingetragener Verein in der BAG Selbst-
hilfe aktiv und hat heute mehr als 50
Mitgliedsorganisationen.

Kontakte herstellen. ACHSE informiert
Betroffene und Offentlichkeit, vertritt
die Interessen von Patienten mit selte-
nen Erkrankungen politisch, fordert die
Forschung und verbessert die Versor-
gung (siehe Kasten). Vieles haben wir seit
der Griindung schon auf die Beine
gestell:  die  Webseite www.achse-
online.de, mehrere Mitgliederversamm-
lungen, die Tagung »Achse-Forum, die
Organisation der Awareness Conference
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Oft gibt es zu seltenen
Erkrankungen keine
guten Informationen.

in Zusammenarbeit mit Eurordis, die
Informationsschrift »ACHSE Aktuellg,
die Zusammenstellung und Pflege eines
Themenspeichers sowie einen Mailver-
teiler, der es den Mitgliedern ermég-
licht, miteinander Kontakt aufzuneh-
men und sich gegenseitig zu helfen. Ein
Seminar zur Férderung
der Arbeit und des
Aufbaus kleiner Selbst-
hilfegruppen wird An-
fang des nichsten Jah-
res stattfinden. ACH-
SE prisentiert ihre Ar-
beit auf Messen und kniipft auf medizi-
nischen Kongressen Kontakte.

Beratungsstellen aufbauen. Zahlreiche
Patienten fragen ACHSE nach Infor-
mationen, spezialisierten Arzten und
Behandlungszentren oder suchen Kon-
takt zu anderen Betroffenen. Oft stehen
entweder keine guten oder nur englisch-
sprachige Informationen zur Verfii-
gung. ACHSE richtet deshalb eine
Internetplattform ein, auf der alle guten
Quellen zusammengefiihrt und bewer-
tet werden. Auflerdem werden dort
patientenorientierte  Krankheitsbe-
schreibungen zur Verfiigung gestellt.
Zusitzlich ist eine Beratungsstelle im
Aufbau. Diese wird den Weg zur pas-
senden Selbsthilfeorganisation weisen
oder individuelle und/oder psychosozia-
le Beratung bieten, wenn noch keine
Diagnose vorliegt oder keine spezifischen
Selbsthilfegruppen vorhanden sind.
ACHSE will auf die besonderen
Bediirfnisse der Patienten mit seltenen
Erkrankungen aufmerksam machen.
Insbesondere die Einrichtung von Spe-
zialambulanzen bezichungsweise von
Referenzzentren sowie die Verord-
nungsfihigkeit aller notwendigen Me-

dikamente sind wichtige Anliegen. Sie
werden in die Gesetzgebungsverfahren
und in den Gemeinsamen Bundesaus-
schuss eingebracht.

Da viele der seltenen Erkrankungen
unheilbar und schwer behandelbar sind,
steht die Forschungsforderung im
Fokus vieler Gruppierungen. Auf der
Basis eines Positionspapiers der Mitglie-
derversammlung berit die Arbeitsgrup-
pe Forschung im ACHSE-Vorstand
zurzeit iiber die Forschungsforderung.

Es ist ein langer Weg, bis wir fiir alle
Menschen mit seltenen Erkrankungen
bessere Lebensbedingungen erreicht
haben. Der erste Schritt ist gemacht! m

Borgi Winkler-Rohlfing arbeitet im Vorstand
von ACHSE e. V. und ist Vorsitzende der Lupus
Erythematodes Selbsthilfegemeinschaft e. V.
Kontakt: info@achse-online.de

Was die ACHSE erreichen will

Schnellere Diagnose — friihzeitige Diagnosen
fiir den rechtzeitigen Zugang zu Therapien
und zur Vermeidung von Fehlbehandlungen
sowie erfahrene Kliniker, die unklare Sympto-
me deuten koénnen und einen besseren Zu-
gang zu diesen Spezialisten.

Bessere Therapien — einen nationalen Plan fiir
seltene Erkrankungen, der eine verbesserte
medizinische Versorgungsstruktur, insbeson-
dere durch Referenzzentren und Spezialam-
bulanzen, und einen besseren Zugang zu ver-
flgbaren Therapien vorsieht [...].

Mehr Forschung — mehr fachliche und finanzi-
elle Unterstiitzung der Ursachen- und Thera-
pieforschung, Verbesserung der Rahmenbe-
dingungen fiir die Arbeit engagierter Wissen-
schaftler und Verstarkung der internationalen
Kooperation.

Mehr Informationen: www.achse-online.de
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PRAXISBEISPIEL

»Mit Euch geht es mir viel besser«

Mama, Papa, Auto: Eltern freuen sich iiber die ersten Worte ihres Kindes. Und was ist, wenn die Tochter
oder der Sohn stumm bleibt? Arzte wissen dann meist keinen Rat. Bettina Furchheim griindete deshalb eine

Selbsthilfegruppe fiir Eltern von sprachlosen Kindern.

as machen Sie, wenn [hr
Kind nicht anfingt zu spre-
chen? Sie wandern von Arzt
zu Arzt. Es kommt nichts
Konkretes dabei heraus. Die meisten sa-
gen: »Machen Sie sich keine Sorgen, das
kommt schon noch.« Erst nach zwei
Jahren trafen wir auf einen Arzt, der
wirklich Interesse zeigte. Zwar erhielten
wir auch von ihm letztendlich keine be-
friedigende Antwort. Aber wir fiihlten
uns zum ersten Mal ernst genommen.
In unserem Bekanntenkreis kannten
fast alle jemanden, dessen Kind eben-
falls zunichst nicht gesprochen hatte —
dann aber ganz plétzlich und gleich in
vollstindigen Sitzen. Diese Bemerkun-
gen nervten, denn bei unserem Kind tat
sich sprachlich fast gar nichts. Aber viel-
leicht kamen diese Kommentare aus
dem Unvermégen heraus, mit etwas
umzugehen, das nicht normal ist. Viel-
leicht sind Menschen, die nicht dhnli-
ches erleben, gar nicht in der Lage, sich
in unsere Probleme hineinzuversetzen.

Gleichbetroffene suchen und finden.
Deshalb griindeten wir eine Selbsthilfe-
gruppe. Fast dieselben Erfahrungen
haben alle aus unserer Gruppe gemacht.
Bis wir uns fanden, glaubten wir, wir
wiren mit unserem Problem allein.
»sprachlos ohne diagnose« ist eine
Gruppe fiir Familien mit Kindern und
Jugendlichen, die unter Sprachentwick-
lungsstérungen leiden. Unsere Kinder
fingen erst sehr spit an, sich zu duflern.
Sie wollten sich von Anfang an mittei-
len. Sie konnten und koénnen es aber
schlecht — aus ungeklirter Ursache.
Wir suchten iiberall nach Informa-
tionen, forschten im Internet, fragten
bei Arzten, stoberten in Fachblittern
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nsprachlos ohne diagnose« e. V.

Griindung im Dezember 2003,

Verein zur Forderung von sprachbehinderten
Kindern und Jugendlichen mit Sitz in Meer-
busch, Mitglieder in Nordrhein-Westfalen:
uiber 40 Familien, Tel. 02159 961846
webmail@sprachlos-ohne-diagnose.de
www.sprachlos-ohne-diagnose.de

und Biichern. Durch Zufall lernten wir
dann innerhalb von wenigen Monaten
einige betroffene Familien kennen. Da-
mit startete unsere Selbsthilfegruppe im
Frithjahr 2003. Mit der Unterstiit-
zungsstelle der Gesundheitsselbsthilfe
Nordrhein-Westfalen in Witten iiber-
legten wir, welche Voraussetzungen wir
fiir eine Férderung durch die Kranken-
kassen erfiillen miissen.

Zudem entwarfen wir ein Informati-
onsblatt. Ein Grafikdesigner aus dem
Bekanntenkreis entwarf das Logo und
gestaltete das Infoblatt, dessen Druck-
kosten die AOK Rheinland iibernahm.
Inzwischen beantragen wir jedes Jahr bei
den Krankenkassen in Nordrhein-West-
falen eine Pauschalférderung. Davon

finanzieren wir Treffen, Referenten, Fly-
er, Fachbiicher und vieles mehr.

Im November 2003 erschien ein Ar-
tikel iiber unsere Gruppe, weitere Be-
richte folgten. Damit war der Durch-
bruch geschafft: Viele Familien aus der
Region meldeten sich bei uns. Inzwi-
schen sind wir iiber 40 Familien in
Nordrhein-Westfalen und kennen etwa
50 Familien aus anderen Bundeslin-
dern. Bei dem Entwurf einer Satzung
half uns der Parititische Wohlfahrtsver-
band Neuss. Im Mai 2005 wurden wir
als eingetragener gemeinniitziger Verein
anerkannt. Seit Januar 2004 machen
wir feste Halbjahresprogramme.

Der Bekanntheitsgrad wichst. Die El-
tern unserer Gruppe sind sehr motiviert
und interessiert. Wir tauschen uns aus
tiber unsere Probleme im Alltag. Aber
auch Therapieangebote, medizinische
Maoglichkeiten, Forschungsergebisse,
rechtliche Fragen und mégliche Hilfen
stehen auf dem Programm. Wir treffen
uns zu gemeinsamen Aktionen wie
einer Nikolausfeier oder zu Ausfliigen.

Die Griindung der Selbsthilfegruppe
hat sich fiir uns alle gelohnt. Inzwischen
sind wir bekannter geworden. Uber
Vortrige wird in der Presse regelmifiig
berichtet. Und beinahe jede Woche
kommt eine Anfrage iibers Internet.
Eine echte Antwort, warum unsere Kin-
der nicht so wie andere sprechen, haben
wir auch heute nicht. Aber wir alle
haben gelernt, damit zu leben. Eine
Mutter driickte es so aus: »Seit ich Euch
kenne, geht es mir viel besser.« m

Bettina Furchheim ist Vorsitzende der Selbst-
hilfegruppe »sprachlos ohne Diagnose«.
webmail@sprachlos-ohne-diagnose.de
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Vernetzung tiber Grenzen hinweg

Manche Krankheiten sind so selten, dass man auf der Suche nach Gleichbetroffenen bis nach Ubersee reisen
muss. Angelika Klucken beschreibt, welche Anstof2e sie in den USA bekam und wie daraus auch in Deutsch-

land eine Selbsthilfegruppe entstand.

xtrem selten und unbheilbar:
NBIA (Neurodegeneration with
Brain Iron Accumulation) ist
eine genetisch bedingte, neuro-
degenerative Erkrankung. In wenigen
Jahren zerstéren Eisenablagerungen im
Gehirn die Steuerung aller Bewegun-
gen. Schmerzhafte Muskelverkramp-
fungen und andere Symptome fiihren
unausweichlich zu schwersten Behinde-
rungen und vorzeitigem Tod. NBIA
trifft vor allem Kinder und Jugendliche.
Bis 2003 kannte kaum ein Arzt auch
nur den Namen der Erkrankung, ge-
schweige denn wirksame Therapien.
Wir erhielten die furchtbare Diagno-
se fiir unseren Sohn im Herbst 2001
und fiihlten uns unendlich hilflos und
allein. Im Internet fanden wir die erste
aktuelle und verstindliche Krankheits-
beschreibung — in Englisch. Durch die
Website der  US-Selbsthilfegruppe
NBIA Disorders Association erfuhren
wir, dass kurz zuvor das erste NBIA-
Gen entschliisselt worden war. Warm-
herzig und geduldig beantworteten die
US-Familien und Wissenschaftler aus
Oregon unsere Fragen. Zeitgleich
wandten wir uns an das Kindernetzwerk
e. V.. Mit Hilfe seiner Eltern-Daten-
bank konnten wir uns mit einigen
NBIA-Familien in Deutschland in Ver-
bindung setzen. Alle hatten sich jahre-
lang isoliert gefiihlt. Aufgrund der
Sprachbarriere kannte niemand die ak-
tuellen Informationen aus den USA.

Briicke zwischen den Kontinenten. Im
Mai 2002 nahm ich an der Internatio-
nalen NBIA-Familienkonferenz in Indi-
anapolis teil. Dort gewann die Idee
einer deutschen NBIA-Selbsthilfe an
Kontur. Mit Selbsthilfearbeit in deut-
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scher Sprache wiirden wir in Deutsch-
land mehr NBIA-Familien erreichen
konnen. Unser Verein wire Multiplika-
tor und Briicke zwischen den Kontinen-
ten. Wesentliche gemeinsame Ziele soll-
ten Informationsverbreitung, Verbesse-
rung der medizinischen Versorgung und
Forschungsférderung sein.

Kontakte ausbauen. Im November
2002 griindeten wir den Verein Hoft-
nungsbaum. Mittlerweile vertritt er elf
Familien. Nach unseren Informationen
gibt es in Deutschland derzeit etwa 30
NBIA-Patienten im Alter von drei bis
etwa 35 Jahren. Wir haben ein Netz-
werk initiiert, das es Eltern erméglicht,
untereinander in Kontakt zu treten. Im
November 2006 veranstalten wir die
dritte deutsche NBIA-Familienkonfe-
renz. Arzte, Wissenschaftler und Thera-
peuten nehmen regelmiflig an unseren
Treffen teil. Sie mit dem Krankheitsbild
vertraut zu machen, ist eine unserer
wichtigsten Aufgaben. Mit unserer
Website tragen wir dazu bei, dass NBIA
heute bekannter ist und die Diagnose
oft ziigiger gestellt wird.

Unser wichtigster Kooperationspart-
ner bleibt die Selbsthilfegruppe in den
USA. Wir verbreiten regelmifig ihre
Informationen in deutscher Uberset-
zung. Im Gegenzug berichtet die NBIA
Disorders Association iiber Hoffnungs-
baum. Auf der Internationalen NBIA-
Familienkonferenz 2005 in den USA
stellten wir unsere Arbeit vor — nicht zu-
letzt als Anreiz fiir Familien aus anderen
Lindern, eigene Gruppen zu griinden.

2004 hat sich Hoffnungsbaum dem
Kindernetzwerk und der ACHSE ange-
schlossen. Beide bieten uns ein Forum
zum Austausch mit anderen Selbsthilfe-

gruppen. Fiir die Zukunft hoffen wir

auf den Ausbau der Kontakte insbeson-
dere zu Verbinden, die weitere seltene
neurodegenerative Erkrankungen ver-
treten. Denn nur gemeinsam mit ande-
ren Organisationen kann sich ein Winz-

ling wie Hoffnungsbaum wirkungsvoll

in Politik, Gesundheitswesen und Ge-
sellschaft Gehor verschaffen.

Angelika Klucken ist Vorsitzende von

Hoffnungsbaum e. V.

Hoffnungsbaum e. V.

Verein zur Forderung der Erforschung
und Behandlung von NBIA (vormals:
Hallervorden-Spatz-Syndrom)

Ziele: Forschungsforderung,
Informationsverbreitung,

bessere Diagnostik, Kompetenz-
zentrum, emotionaler Beistand,
Kooperationen

Kontakt: Tel. 02051 68075
hoffnungsbaum®@aol.com
www.hoffnungsbaum.de
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Kinderkrebsstiftung fordert Forschung

Von den Erkenntnissen der medizinischen Forschung hingen die Heilungschancen von Kindern mit
Krebserkrankungen ab. Daher haben Elternvereine einen Dachverband und eine Stiftung zur gezielten
Forschungsférderung gegriindet. Von Renate Heymans

rebs im Kindesalter ist selten.
In Deutschland erkrankt eines
von 470 Kindern innerhalb der
ersten 15  Lebensjahre an
Krebs. Dahinter verbirgt sich ein vielfil-
tiges, altersspezifisches Diagnosespek-
trum. Erfahrungen aus der Erwachsen-
medizin lassen sich nicht unbedingt
tibertragen. Ungeldste Fragen zur Ent-
stehung, Diagnostik und Therapie er-
fordern zielgerechte, qualifizierte For-

Deutsche Kinderkrebsstiftung und Deutsche
Leukdmie-Forschungshilfe

Die Deutsche Leukdamie-Forschungshilfe (DLFH) -
Aktion fiir krebskranke Kinder e. V. - Dachverband
entstand 1980 als Zusammenschluss ortlicher Eltern-
gruppen und Fordervereine. Die Deutsche Kinder-
krebsstiftung wurde 1995 vom Dachverband der
Elterngruppen gegriindet. Die Kinderkrebsstiftung
und die DLFH ergdnzen sich in ihrer Arbeit. In Stiftung
und Dachverband sind die Entscheidungstrager
betroffene Eltern, die ehren-
amtlich in den Vorstanden
arbeiten.

Kontakt: Tel. 0228 688460

“-UII LLL
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info@kinderkrebsstiftung.de 1 Li
www.kinderkrebsstiftung.de b _!._
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schung. Doch hiufig fehlt es an Geldge-
bern. »Hoffnung auf Heilung« war das
Motto der ersten regionalen Elternverei-
ne, die sich 1980 zum Dachverband
Deutsche Leukimie-Forschungshilfe
(DLFH), Aktion fiir krebskranke Kinder
e. V., zusammenschlossen. Thr wichtigstes
Anliegen war die Verbesserung der
Heilungschancen fiir krebskranke Kinder.
Inzwischen gehéren dem Dachverband
DLFH 70 regionale Elternvereine an.
Dank enormer medizinischer Fortschritte
kénnen heute drei von vier krebskranken
Kindern und Jugendlichen dauerhaft ge-
heilt werden. Zu dieser Entwicklung ha-
ben die DLFH-Elternorganisationen mit
der Férderung von Forschungsprojekten
in der pidiatrischen Onkologie einen
wesentlichen Beitrag geleistet.

Strenge Vorgaben fiir die Férderung.
Aktuell vergeben der Dachverband
DLFH und seine im Jahr 1995 gegriin-
dete Tochterorganisation, die Deutsche
Kinderkrebsstiftung, jihrlich rund
2,5 Millionen Euro an ausgewihlte
Forschungsprojekte. Gerade in Zeiten
knapper Ressourcen gilt es, diese zu
biindeln und nur zur Unterstiitzung
von Projekten mit iiberregionaler Trag-
weite, hoher klinischer Relevanz und
ausgewiesener Qualitit einzusetzen. Ge-
forderte Forschungsaktivititen sollen
primir einen Gewinn fiir den Patienten,
das krebskranke Kind, ergeben. Eine
Férderung aus Mitteln des Dachverban-
des DLFH und der Deutschen Kinder-
krebsstiftung erhalten nur Projekte, die
einem definierten Férderungsprofil ent-
sprechen und die Qualititsanspriiche
eines mehrstufigen standardisierten Be-
gutachtungsverfahrens erfiillen. Die
letzte Entscheidung iiber die Vergabe
von Fordermitteln obliegt dem Vor-

stand der Deutschen Kinderkrebsstif-
tung beziehungsweise der DFLH. Die
Vorstandsmitglieder sind betroffene
Eltern und arbeiten ehrenamtlich.

Die Deutsche Kinderkrebsstiftung
engagiert sich vor allem fiir Patienten-
gruppen, deren Behandlung besonders
schwierig ist, z.B. weil sie interdiszipli-
nire Zusammenarbeit erfordert. Auch
Tumorerkrankungen mit bislang ver-
gleichsweise schlechter Prognose stehen
im Fokus der Forschungsférderung. Zu-
sammen mit der Fachgesellschaft fiir
Kinderkrebsheilkunde hat die Deutsche
Kinderkrebsstiftung das Behandlungs-
netzwerk HIT, ein Verbundforschungs-
projekt fiir Kinder und Jugendliche mit
Hirntumoren, ins Leben gerufen. Wer
als Kind eine Krebserkrankung iiber-
standen hat, méchte ein méglichst nor-
males Leben fiihren. Die Spitfolgen-
und Lebensqualititsforschung bilden
deshalb einen weiteren Forderschwer-

punke der Kinderkrebsstiftung.

Spenden einwerben. Die Deutsche
Kinderkrebsstiftung/DLFH berichtet
regelmiflig iiber geférderte Projekte
und deren Erfolge. Eine anschauliche
Berichterstattung und Transparenz der
Mittelverwendung sind hinsichtlich der
Spenden-Akquise bedeutsam. Da Stif-
tung und Dachverband keine Subven-
tionen aus offentlicher Hand erhalten,
miissen sie die Mittel fiir die For-
schungsforderung eigenstindig einwer-
ben. 20 Prozent der dafiir benétigten
Spenden kommen heute aus den ange-
schlossenen 6rtlichen Elternvereinen. m

Renate Heymans ist stellvertretende
Geschdftsfiihrerin der Deutschen Kinder-
krebsstiftung und des Dachverbandes
Deutsche Leukdmie-Forschungshilfe.
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Kooperationen vergroflern Kompetenz

Wissen biindeln: Das Kompetenznetz Angeborene Herzfehler sorgt fiir eine bessere Vernetzung von
Kliniken, Arzten und Forschungseinrichtungen. Ziel ist es, die Versorgung und die Lebensqualitit von
Patienten mit Herzfehlern zu verbessern. Von Hermine Nock

edes Jahr werden in Deutschland

rund 6.000 Kinder mit einem

Herzfehler geboren. Insgesamt

leben deutschlandweit rund
200.000 bis 300.000 Kinder, Jugend-
liche und Erwachsene mit angeborenen
Herzfehlern. Die Patienten sind oft
chronisch krank und brauchen eine spe-
zialisierte 4rztliche Betreuung. Im Kom-
petenznetz Angebo-
rene Herzfehler ar-
beiten Arzte und
Wissenschaftler dar-
an, die Defizite in
der Forschung und
der Versorgung dieses
Krankheitsbildes zu beheben. Dazu ko-
operieren bundesweit Kliniken, Herz-
zentren, Rehazentren und niedergelasse-
ne Arzte. Sie bauen eine interdisziplini-
re Forschungsstruktur fiir multizentri-
sche Studien auf. So lassen sich effizient
qualitativ  hochwertige Forschungs-
ergebnisse gewinnen. Das soll die Ver-
sorgung der Patienten nachhaltig ver-
bessern.

Kliniken miissen zusammenarbeiten.
Die Vielzahl verschiedener angeborener
Herzfehler kann in Kombination mit-
einander bezichungsweise in Form eines
Syndroms auftreten. Die Behandlung
angeborener Herzfehler ist sehr komplex.
Das Kompetenznetz erforscht Krank-
heitsmechanismen, neue Behandlungs-
moglichkeiten und die aktuelle Versor-
gungslage. Langzeitfolgen zum Beispiel
von nicht zugelassenen Medikamenten
fiir die jeweilige Altersgruppe, oder von
neuen Therapieverfahren sind vollkom-
men unerforscht. Aufgrund der gerin-
gen Patientenzahlen sind nur multizen-
trische Forschungsprojekte sinnvoll.
Durch den Zusammenschluss vieler
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Eltern herzkranker Kinder
erhalten Zugang zu
Forschungsergebnissen.

Kliniken in einem Netzwerk werden
wissenschaftliche Forschungsergebnisse
auf hohem Niveau gewonnen. Zu den
am Kompetenznetz Angeborene Herz-
fehler beteiligten Forschungsprojekten
gehoren unter anderem:

* Das Nationale Register erfasst angebo-
rene Herzfehler (bislang 22.000 Patien-
ten).

e Die PAN-Studie er-
mittelt die Hiufigkeit
angeborener Herzfeh-
ler bei Neugeborenen.
* Die Studie periphere
Pulmonalstenosen
zielt darauf ab, recht-
zeitig eine Funktionseinschrinkung der
rechten Herzkammer zu vermeiden.

e Die Fallot-Studie standardisiert mit
Hilfe nichtinvasiver bildgebender Me-
thoden die Bestimmung der Funktion
des rechten Herzens.

Die anonymisierten Daten sollen mit
Einverstindnis der Patienten ausgewer-
tet werden. So stehen Arzten, Wissen-
schaftlern und Patienten Riickschliisse
auf Bereiche wie Optimierung der Be-
handlung, Prognosen, Lebensqualitit
und Langzeitauswirkungen zur Verfii-
gung. Der Bundesverband Herzkranke
Kinder e. V. (BVHK) arbeitet aktiv mit
an der Konzeption neuer Projekte, zum
Beispiel zum Patienten-Empowerment
und zur Qualititssicherung in der Kin-
derkardiologie/-herzchirurgie.

Patienten beziehungsweise Eltern er-
halten iiber Broschiiren und das Inter-
net Informationen. Die Elternselbsthil-
fe ist iiber den BVHK eingebunden.
Langfristig sind Fort- und Weiterbil-
dungen fiir Arzte und Patienten ge-
plant. Die Forschungsergebnisse sollen
neben den Fachirzten nicht nur den Be-
troffenen, sondern auch Hausirzten,

Kinderirzten und (Erwachsenen-)Kar-
diologen zur Verfiigung stehen, die mit
diesen Krankheitsbildern in der Regel
wenig Erfahrung haben.

Netzwerke europaweit anlegen. Wie
lassen sich die Erfahrungen mit dem
Kompetenznetz Angeborene Herzfehler
auf andere seltene Erkrankungen iiber-
tragen? Register sind zur Beantwortung
der Privalenzfrage (Hiufigkeit) wichtig,
Vernetzung ist aufgrund geringer Fall-
zahlen unbedingt notwendig. Bei sehr
seltenen Erkrankungen miissen die
Netzwerke nicht nur national, sondern
europaweit angelegt werden. Der Da-
tenschutz ist ein sensibles Thema,
unterliegt jedoch in Europa unter-
schiedlichen gesetzlichen Vorgaben.

Langzeitfolgen von Behandlungen
im Kindesalter gewinnen an Bedeu-
tung. Durch die aktive Mitwirkung
kann die Selbsthilfe ihr Know-how ein-
bringen und ihre Bediirfnisse werden
beriicksichtigt. m

Hermine Nock ist Geschdftsfiihrerin des
Bundesverbandes Herzkranke Kinder e. V.
Kontakt: bvhk-aachen@t-online.de

Kompetenznetz Angeborene Herzfehler

Am Kompetenznetz Angeborene Herzfehler beteili-
gen sich verschiedene medizinische Fachgesellschaf-
ten, Kompetenznetze in der Medizin, die Telema-
tikplattform fiir medizinische Forschungsnetze, der
Bundesverband Herzkranke Kinder e. V. und die Phar-
ma-Industrie (Actelion, GE, La Roche, Phillips, Pfizer).
Das Kompetenznetz wird vom Bundesministerium fiir
Bildung und Forschung geférdert. Schirmherrin ist
Friede Springer.

Kontakt: Tel. 030 450576772, Ansprechpartnerin:
Rosemarie Glinther, info@kompetenznetz-ahf.de,
www.kompetenznetz-ahf.de
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FORSCHUNG

Mehr Wissen liber seltene Krankheiten

Je seltener eine Erkrankung, desto schwieriger ist ihre systematische Erforschung. Das Bundesministerium
fiir Bildung und Forschung (BMBF) fordert deshalb seit 2003 zehn Netzwerke zur Erforschung seltener
Erkrankungen mit insgesamt 30 Millionen Euro fiir maximal fiinf Jahre. Dadurch wird bei diesen Krank-
heiten die Kooperation zwischen Grundlagenforschung und klinischer Forschung gestirkt. Selbsthilfegrup-
pen der Patienten sind eng in die Zusammenarbeit eingebunden. Gefordert werden derzeit zehn Netzwerke:

m Skelettdysplasien (SKELNET)
Skelettdysplasien sind genetisch bedingte
Stoérungen der Knochenentwicklung, bei
denen u.a. Kleinwuchs und schwere friihzei-
tige VerschleifSerscheinungen auftreten. Fiir
eine verbesserte Krankenversorqgung und
Koordination der Forschung wird Skelnet
seinen Mitgliedern eine Internetplattform
bereitstellen. www.skelnet.de

m Genetisch bedingte Stoffwechsel-
storungen (METABNET)

Die meisten der erblich bedingten Stoff-
wechselstorungen beeintrdchtigen die Hirn-
funktion und fiihren unbehandelt héufig
zum Tode. Die oftmals lebenslang erforderli-
che didtetische oder medikamentdse Thera-
pie ist kompliziert, teuer und fiir Patienten
und ihre Familien sehr belastend. Im Rah-
men des METABNET lduft unter anderem
eine internationale Querschnittstudie zur
Glutarazidurie. www.metabnet.de

= Muskeldystrophien (MD-NET)
Muskeldystrophien sind eine Gruppe von
liber 30 erblich bedingten Erkrankungen, die
durch eine zunehmende Schwdche der Ske-
lett- und gelegentlich zusdtzlich der Herz-
muskulatur gekennzeichnet sind. Das MD-
NET versammelt eine Vielzahl von Arzten
und Wissenschaftlern aus dem gesamten
Bundesgebiet. www.md-net.org

m Epidermolysis bullosa

Als Epidermolysis bullosa (EB) bezeichnet
man eine Gruppe von erblichen Krankheiten
der Haut. Bereits geringe mechanische Bela-
stung fiihrt zu Hautblasen und Wunden.
Dies verringert die Lebensqualitdt und beein-

trichtigt die soziobkonomische Situation der
Patienten und ihrer Angehdrigen erheblich.
www.netzwerk-eb.de

m Erbliche Bewegungsstorungen
(GeNeMove)

Erbliche Bewegungsstorungen sind gekenn-
zeichnet durch fortschreitende Ataxie, Spa-
stik, Koordinierungsstérungen, Ldhmungen
oder fehlende Bewegungskontrolle. GeNe-
Move erforscht unter anderem tiber die
Einrichtung einer bundesweiten Genbank
die molekulargenetischen Ursachen dieser
neurologischen Erkrankungen.
www.genemove.de

m Systemische Sklerodermie (DNSS)

Eine Verhdrtung und Verdickung der Haut in
Folge vermehrter Bindegewebsablagerung
sind Merkmale der Sklerodermie. Als systemi-
sche Sklerodermie greift die Erkrankung auf
innere Organe (iber. Im DNSS kooperieren
Expertenzentren und Grundlagenforscher
bei der Ursachenforschung sowie der Weiter-
entwicklung von Diagnostik und Therapie.
www.sklerodermie.info

m Intersexualitat

Das Netzwerk erforscht die Ursachen der
fehlenden Ubereinstimmung zwischen chro-
mosomalem Geschlecht, inneren und dujSe-
ren Geschlechtsorganen. Dabei werden in
einer klinischen Evaluationsstudie bisherige
Behandlungen und Erfahrungen mit der
medizinischen Versorgung dokumentiert
und das psychische Befinden sowie die
gesundheitsbezogene Lebensqualitdt
erfragt. www.netzwerk-is.de

m Ichthyosen und verwandte
Verhornungsstorungen (NIRK)

Ichthyosen sind eine Gruppe von seltenen,
generalisierten, erblichen Verhornungs-
stérungen, die mit einer Schuppenbildung
und oft auch mit einer erheblichen Entziin-
dung der Haut einhergehen. Zur Verbesse-
rung der Behandlung wird beispielsweise die
Moglichkeit einer duferlich anzuwendenden
Enzymersatztherapie untersucht.
www.netzwerk-ichthyose.de

m Angeborene Storungen der
Blutbildung

Das Netzwerk will die Diagnose und Behand-
lung seltener Blutbildungsstérungen verbes-
sern. Dabei handelt es sich um angeborene
Stoérungen der weifSen oder roten Blutzellen,
der Blutpldttchen sowie um die Fanconi-
Andmie. Eine besondere Rolle spielt dabei
das unterschiedlich hohe Risiko, ein Malig-
nom oder eine Knochenmarkaplasie zu ent-
wickeln.
www.bone-marrow-failure-syndromes.de

m Leukodystrophien (Leukonet)

Eine Reihe seltener genetisch bedingter
Erkrankungen fiihrt zum Zerfall der weifsen
Substanz des Nervensystems (Myelin) und zu
fortschreitendem Verlust kdrperlicher und
geistiger Fihigkeiten. Im Leukonet ist die
Zusammenarbeit zwischen Klinik und
Grundlagenforschung insbesondere fiir die
Identifizierung von Krankheitsgenen essenzi-
ell. www.leukonet.de

Quelle: Bundesministerium ftir Bildung
und Forschunhg (BMBF),
www.gesundheitsforschung-bmbf.de/
de/131.php
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