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Krank ohne
Diagnose?

Hilfe bei seltenen

Erkrankungen

Obwohl seltene Erkrankungen per

Definition selten sind, betreffen diese
insgesamt rund vier Millionen Menschen
allein in Deutschland. Bel #MiDdigital am
29. November informieren die Experten der
Uniklinik RWTH Aachen zu diesem Thema.

Betroffene haben mit vielen
Einschréankungen und Belas-
tungen zu kdmpfen. Umso
wichtiger ist die qualitativ
hochwertige Versorgung
dieser Patientinnen und Pa-
tienten. Die Uniklinik RWTH
Aachen bietet eine Anlauf-
stelle fiir all jene, auf die
noch keine gangige Diagnose
zutrifft.

Unter seltenen Erkrankun-

gen versteht man diejenigen
Stérungen, von denen nur eine
vergleichsweise kleine Zahl von
Menschen betroffen ist. In der
Europaischen Union wird eine
Krankheit als selten eingestuft,
wenn sie nicht mehr als eine
von 2.000 Personen in der Be-
volkerung betrifft. Es sind unge-
fahr 8.000 solcher Krankheiten
bekannt und jedes Jahr kom-
men neue hinzu. Fast immer
verlaufen seltene Krankheiten
chronisch und fuihren haufig zu
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schweren, dauerhaften Beein-
trachtigungen.

Die ,,Waisen der Medizin"

. Die Begrifflichkeit ,seltene
Erkrankung’ vermittelt eine
Einheitlichkeit, die es so nicht
gibt. Ganz im Gegenteil: Die
Krankheitsbilder sind sehr
unterschiedlich”, erlautert Univ.-
Prof. Dr. med. Martin Mucke.
Seit Oktober 2021 leitet er das
neu etablierte Institut fir Digi-
tale Allgemeinmedizin an der
Uniklinik RWTH Aachen und ist
Vorstandssprecher des Zent-
rums fur Seltene Erkrankungen
Aachen (ZSEA). Als erfahrener
Hausarzt weiB er um die Her-
ausforderung, die komplexen
und vieldeutigen Symptome
Betroffener einzuordnen und zu
deuten.

So vielfaltig diese Krankheitshil-

der auch sind, haben sie eines
gemeinsam: Das Wissen Uber

angesagt!

die Ursachen und Symptome so-
wie das wirtschaftliche Interesse,
in neue Diagnose- und Thera-
piemoglichkeiten zu investieren,
sind vergleichsweise gering.
Umso groBer sind die Herausfor-
derungen, vor denen sowohl die
Patienten als auch die Medizi-
ner stehen. Nicht ohne Grund
werden Menschen mit Seltenen
Erkrankungen in der Medizin
auch als ,Waisen der Medizin”
bezeichnet.

Medizinische Detektivarbeit
LAufgrund der Seltenheit und
der Komplexitat dieser Erkran-
kungen ist es fir die meisten
Betroffenen ein langer Leidens-
weg bis zu einer zutreffenden
Diagnose”, so Prof. Micke. In
seiner fortlaufenden Arbeit als
Hausarzt ist er haufig erster An-
sprechpartner; rund finf Prozent
der Patientinnen und Patienten
in den Hausarztpraxen leiden
an einer seltenen Erkrankung.

Medizin im Dialog

Auch in den aktuellen Zeiten gibt es spannende
Gesundheitsthemen, Uber die es sich zu sprechen
lohnt. Darum ist weiterhin #MiDdigital

Im Experten-Talk am 29. November ab
18 Uhr spricht der bekannte Moderator Dieter

Haack mit Univ.-Prof. Dr. med. Martin Micke
und Univ.-Prof. Dr. med. Ingo Kurth Versorgungs-
strukturen und Diagnostikmaoglichkeiten bei
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Schatzungen zufolge vergehen
im Schnitt sieben Jahre vom Auf-
treten der ersten Beschwerden
bis zur Diagnose, oftmals sogar
noch viel langer. , Hier ist medi-
zinische Detektivarbeit gefragt.
Der Schltssel zur Losung liegt oft
in der Vernetzung mit anderen
Facharzten”, weif der Allge-
meinmediziner aus Erfahrung.
Aus diesem Grund wurde 2017
das durch das Ministerium fur
Arbeit, Gesundheit und Soziales
des Landes NRW geforderte
Netzwerk NRW-ZSE gegriindet,
das alle sieben nordrhein-west-
falischen Zentren fir Seltene Er-
krankungen und deren Expertise
blndelt.

Viele der seltenen Erkrankungen
betreffen nicht nur ein Organ,
sondern wirken sich auf den
gesamtem Korper aus. Da je
nach Art der Krankheit ein ganz
anderes medizinisches Spezial-
wissen gefragt ist, arbeiten im
ZSEA Expertinnen und Experten
verschiedener Fachbereiche
und unterschiedlicher Berufs-
gruppen innerhalb der Uniklinik
RWTH Aachen mit dem Ziel
zusammen, individuelle Versor-
gungskonzepte fur die weitere
Abklarung und Behandlung

zu erstellen. Hierbei spielt die
Humangenetik eine bedeu-
tende Rolle fir die Diagnostik
und Therapie. Sie ist Bindeglied
zwischen Klinik und Labor und
zwischen verschiedensten Fach-
disziplinen.

Oft genetisch bedingt
Seltene Erkrankungen sind
nicht immer, aber sehr haufig
angeboren. Bei mindestens 80
Prozent der Krankheiten ist ein
Gendefekt Aus- oder Mitauslo-
ser. ,Da in den Genen der Bau-
plan fur das Leben steckt, treten
erste Symptome sehr oft bereits
im Kindes- und Jugendalter auf.
Bei der Halfte zeigen sich diese
schon kurz nach der Geburt
oder in der frihen Kindheit”,
erklart Univ.-Prof. Dr. med. Ingo
Kurth, Leiter des Instituts fur
Humangenetik und Genom-
medizin an der Uniklinik RWTH
Aachen und stellvertretender

Vorstandssprecher des ZSEA.
Viele seltene Leiden sind lebens-
bedrohlich und nur einige lassen
sich gut behandeln. , Genetisch
bedingte Stérungen sind nicht
primar durch auBere Einfllsse
wie beispielsweise eine schwieri-
ge Geburt, Infektionen oder Un-
falle entstanden, sondern durch
eine Veranderung im Erbgut. Sie
reichen von leichten Auffalligkei-
ten bis hin zu schwerwiegenden
Fehlbildungen”, so Prof. Kurth.

Moderne Diagnostik

Besteht aufgrund der Sympto-
matik und gegebenenfalls der
Familiengeschichte der Verdacht
auf ein bestimmtes genetisches
Syndrom, kann eine gezielte
Diagnostik Klarheit verschaf-
fen. ,In unserer ambulanten
Sprechstunde unterstiitzen wir
betroffene Personen und Fa-
milien, um die Frage nach dem
Vorliegen einer genetischen
Erkrankung zu klaren”, so Prof.
Kurth. Die umfassende Bera-
tung wird durch eine innovative
genetische Labordiagnostik
erganzt. Da die Symptome
haufig unspezifisch und nicht
richtungsweisend sind und die
Krankheitsbilder durch eine
Vielzahl von unterschiedlichen
Genen verursacht sein kénnen,
stehen den Experten an der
Uniklinik RWTH Aachen fir die
genetische Analyse moderne
Diagnostikverfahren zur Verfu-
gung. ,Mithilfe der sogenann-
ten NGS-Diagnostik ist es uns
maoglich, in einem Arbeitsschritt
alle infrage kommenden 20.000
Gene oder auch das gesamte
Genom parallel auszulesen. Eine
sichere Diagnose liegt somit
deutlich schneller vor, was oft-
mals eine groBe Entlastung fur
die betroffenen Patienten und
ihren Angehorigen bedeutet”,
sagt der Genommediziner. Dank
der NGS-Technologie kénnen
alle wichtigen Abschnitte des
gesamten Erbguts untersucht
und auch neue genetische
Erkrankungen aufgedeckt und
erforscht werden. ,Die Diag-
nose- und Aufklarungsrate im
Bereich seltener Erkrankungen
ist damit deutlich gestiegen.”

Einzeln rar — zusammen héaufig: In Europa leiden rund 30 Millionen Menschen an einer seltenen Erkrankung.

Digitalisierung hilft

Seltene Erkrankungen weisen
neben den niedrigen Fallzahlen
weitere Besonderheiten auf: Die
Uberregionale Verteilung der
wenigen Betroffenen erschwert
die Durchfiihrung von Studien.
Zudem gibt es nur eine geringe
Anzahl von raumlich verteilten
Expertinnen und Experten, die
Menschen mit der jeweiligen
Seltenen Erkrankung wohn-
ortsnah versorgen und die
Erkrankung weiter erforschen
konnen. Dadurch fihlen sich
die Patienten oftmals mit ihrer
Erkrankung alleine gelassen.
Auch sind die Wege zu guten
Behandlungsméglichkeiten
nicht immer auf Anhieb er-
sichtlich, was die Diagnosestel-
lung deutlich verzdgert. ,Die
Digitalisierung kann helfen, den
Weg zur Diagnose zu verkdr-
zen", sagt Prof. Micke. Um die
Sichtbarkeit im Gesundheits-
system zu erhohen und die
Versorgung von Betroffenen
weiter zu verbessern, braucht es
unter anderem eine prazise und
standardisierte Dokumentierung
dieser Krankheiten. ,,Am Institut
flr Digitale Allgemeinmedi-

zin befassen wir uns mit dem
digitalen Strukturwandel in der
Medizin. Wir erforschen und
entwickeln digitale medizinische
Anwendungen, neue Versor-
gungsformen und kunstliche
Intelligenz-basierte Diagnose-
helfer”, betont der Mediziner.
Diagnostikunterstttzung durch
intelligente Systeme ist ein
vielversprechender Ansatz und
bedeutet fir Betroffene einen
groBen Fortschritt.

Mehr zu den Versorgungs-
strukturen, modernen
Diagnostikverfahren sowie
digitalen Moglichkeiten

bei Seltenen Erkrankungen
erfahren Sie bei unserem Talk
#MiDdigital am 29. November
2022 ab 18 Uhr auf YouTube.
Der bekannte Moderator
Dieter Haack empfangt Univ.-
Prof. Dr. med. Martin Miicke
sowie Univ.-Prof. Dr. med.
Ingo Kurth, beide aus der
Uniklinik RWTH Aachen.



Die Hande des 15-Jdhrigen
zittern, er ist unkonzentriert,
seine Sprache verwaschen.
Nach einer langen Odyssee
von einem Arzt zum anderen
entdecken Aachener Neu-
rologen Veranderungen im
Gehirn des Jungen - doch es
ist vorrangig der Blick, der
die Mediziner auf die richtige
Fahrte bringt.

Marcel P. ist 15, als ihn plétzlich
seltsame Beschwerden plagen.
Der bis dahin gesunde Jugend-
liche und einer der Klassenbes-
ten hat Muhe, sich zu konzen-
trieren, ist standig mide und
andauernd wird ihm schlecht.
Gleichzeitig andert sich sein
Wesen. Marcel ist nicht mehr
zuganglich, wird schnell ag-
gressiv, hat sich nicht mehr un-
ter Kontrolle. Die Eltern hoffen,
seine Wesensveranderung und
auch die plétzliche Unkonzen-
triertheit und Unordentlichkeit
seien Auswuichse der Pubertat.
Auch seine Bewegungen kann
er nicht mehr durchgehend
kontrollieren: Seine Hande zit-
tern. Die Sprache wird undeut-
licher, seine Bewegungen lang-
samer und schwerfélliger. Als
das Zittern Gbermachtig und
Marcels Handschrift unleserlich
werden, wird den Eltern der
Ernst der Lage bewusst: Das
kann nicht die Pubertat sein.
Sie suchen verzweifelt arztli-
chen Rat. Nach einer erfolglo-
sen Odyssee aus Arztbesuchen
und Diagnostik wenden sie sich
mit ihrem Sohn an das Zent-
rum flr Seltene Erkrankungen
Aachen (ZSEA).

Ich sehe was, was du nicht
siehst

In Aachen suchen die Arzte
fieberhaft nach einer Diagnose.

Sie finden nicht nur heraus,
dass seine Arme und Beine
zittern. Auch die Muskeln ihres
Patienten sind verkrampft.
Doch vorrangig ist es sein Blick,
seine Augen, die die Mediziner
auf die richtige Fahrte flhren:
Auf beiden Seiten umgibt ein
grunlich-brauner Ring seine
Iris. Und die Verdachtsdiagno-
se wird nach umfangreichen
Untersuchungen zur Gewiss-
heit. Marcel leidet unter einer
seltenen Krankheit namens
Morbus Wilson, der sogenann-
ten Kupferspeicherkrankheit.

.Beim Morbus Wilson han-
delt es sich um eine seltene
angeborene Stoffwechseler-
krankung, bei der das Fehlen
einer Kupferpumpe zur Spei-
cherung von Kupfer in den
Zellen fuhrt”, erklart Univ.-Prof.
Dr. med. Martin Mticke, der
das ZSEA leitet. Ein Gendefekt
sorgt daflr, dass der Kérper
das Uber die Nahrung aufge-
nommene Spurenelement Kup-
fer nicht ausscheidet, sondern
in der Leber sammelt. Irgend-
wann ist die Speicherkapazitat
erschopft und allmahlich wird
der gesamte Kdrper vom Uber-
schissigen Kupfer beschadigt
beziehungsweise vergiftet. Das
Kupfer lagert sich in Organen
wie Gehirn, Leber, Auge, Niere,
Herz, Blut und Gelenken ab.
Besonders auffallig ist es in den
Augen. Dort bildet es einen
farbigen Ring um die Hornhaut.
Bei vielen Wilson-Patienten sind
unter anderem aus Gehirnscha-
digung resultierende Verhal-
tensauffalligkeiten zu beobach-
ten. Dazu zahlt eine mangelnde
Kontrolle von Emotionen, die zu
Heulanfallen, Wutausbrichen,
Depressionen und manchmal

bizarrem Verhalten fuhren kann.

Ein ratselhafter Patient

Wenn sich der Korper nur
unauffallig verandert, fallt es
oft schwer, dies Gberhaupt zu
erkennen. Weltweit leidet nur
einer von 30.000 Menschen
an Morbus Wilson. Aufgrund
der Seltenheit der Krankheit,
der Vielfalt moglicher Symp-
tome und ihrer unspezifischen
Auspragung kommt es oft zu
verspateten oder gar fehler-
haften Diagnosen und langen
vergeblichen Behandlungsver-
laufen — ein Schicksal, das auch
bei anderen seltenen, geneti-
schen Erkrankungen zu beob-
achten ist. Unbehandelt fihrt
Morbus Wilson zum Tod. Doch
die Erbkrankheit gehort zu den
wenigen neurodegenerativen
Erkrankungen, bei denen durch
eine friihzeitige Diagnose

und rechtzeitige Behandlung
Schaden verringert oder sogar
vermieden werden konnen.

Anlaufstelle fiir verzweifel-
te Patienten — und ratlose
Arzte

Dass der heute 18-jahrige
Marcel behandelt wird und
dadurch symptomfrei wurde, ist
der Zusammenarbeit mehrerer
Spezialisten zu verdanken. Seit
der Grindung des Zentrums

fur Seltene Erkrankungen an
der Uniklinik RWTH Aachen

im Jahr 2014 engagieren sich
Facharzte verschiedener Diszi-
plinen verstarkt gemeinsam,

um ratselhaften und komplexen
Leidensgeschichten auf die Spur
zu kommen und den betroffe-
nen Patienten eine kompetente
Behandlung zu ermdglichen.

Fast alle Patienten haben be-
reits einen langen Leidensweg
durch zahlreiche Wartezimmer
hinter sich. Einige wurden
jahrelang von Arzt zu Arzt

Das Institut fir Digitale Allgemeinmedizin der Uniklinik RWTH Aachen

geht mit seinem innovativen Dreiklang aus Allgemeinmedizin, digitaler
Medizin und der Versorgung von Menschen mit seltenen Erkrankungen

neue Wege.

geschickt und haben etliche
Verdachtsdiagnosen erhalten,
ohne dass ihnen nachhaltig
geholfen werden konnte. Die
Frage, ob sie Uberhaupt krank
sind und woran sie leiden,
bleibt. ,Mit unserem Zentrum
mochten wir die Lebensquali-
tat dieser Patienten und auch
ihrer Angehdrigen verbessern.
Die Uniklinik ist ein Haus der
kurzen Wege, hier findet man
viele verschiedene Fachdiszi-
plinen unter einem Dach. Wir
versuchen, durch eine interdis-
ziplindre Zusammenarbeit eine
diagnostische Klarung herbei-
zuflhren, die auf die optimale
Therapie eines jeden Patienten
abzielt”, so Prof. Micke.

Kontakt zum ZSEA kénnen
Haus- oder Facharzte wie auch
Patienten und Angehdrige
selbst aufnenmen. Als Patien-
ten-Lotsin kimmert sich Dani-
ela Volk in Zusammenarbeit mit
studentischen Hilfskraften um
die Anfragen. Bendtigt werden
maoglichst vollstandig alle bisher
erhobenen Befunde und arztli-
chen Berichte, und es braucht
einen Arzt, der die Einreichung
unterstitzt. ,Nach der Aufnah-
me in unserem Zentrum sichte
ich zunachst die Unterlagen,
verschaffe mir einen Uberblick
Uber bereits erfolgte Unter-
suchungen und durchforsche
diese auf mogliche bisher noch
nicht erkannte Zusammen-
hange”, so die ZSEA-Arztin.

Ist die Uniklinik RWTH Aachen
nicht zustandig, hilft sie bei der
Suche nach externen Spezia-
listen. Die Experten kooperie-
ren zu diesem Zweck eng mit
weiteren Zentren fUr Seltene
Erkrankungen und anderen
Einrichtungen, auch Uber die
Landesgrenzen hinaus.

Sie mochten mehr liber die Arbeit von Prof. Miicke erfahren?

Den Podcast finden Sie hier: www.ukaachen.de/Faszination-Medizin

Oder scannen Sie einfach den QR-Code mit Ihrem Smartphone.

Schliissel liegt in interdiszi-
plindrer Zusammenarbeit

Die weiterhin ungeklarten Falle
werden im Rahmen einer inter-
disziplindren Konferenz in einem
Team mit Spezialisten aus Fachge-
bieten wie Neurologie, Onkologie,
Radiologie, Gastroenterologie und
Psychiatrie aufgearbeitet und be-
sprochen. Alle im Zentrum tatigen

Der lange Weg zur richtigen Diagnose

Arzte sind Klinikarzte der Uniklinik
RWTH Aachen. Jede Fachrichtung
hat ihre eigene Sichtweise auf die
Beschwerden. Oft lasst sich durch
diese professionelle multidiszi-
plindre Zusammenarbeit eine
(Verdachts-)Diagnose finden, die
anschlieBend mit weiteren Un-
tersuchungen und Tests gesichert
werden kann.

Univ.-Prof. Dr. med. Martin Miicke
Leiter des Instituts fr Digitale Allgemein-
medizin und Vorstandssprecher des ZSEA
an der Uniklinik RWTH Aachen

Kenntnis und Verstandnis
des menschlichen Erbguts
liefern wichtige Grund-
lagen, um Erkrankungen
besser zu erforschen und die
Behandlung zu optimieren.
Die Genomforschung liber-
nimmt somit in der Medizin
eine Schliisselposition an
der Schnittstelle zwischen
Krankenversorgung, ge-
sundheitlicher Vorsorge und
Forschung ein. Im Inter-
view spricht Univ.-Prof. Dr.
med. Ingo Kurth, Leiter des
Instituts fiir Humangenetik
und Genommedizin an der
Uniklinik RWTH Aachen,
liber Gegenwart und Zu-
kunft der Gensequenzierung
in der Labordiagnostik.

Herr Prof. Kurth, womit ge-
nau beschaftigen Sie sich am
Institut fir Humangenetik?
Prof. Kurth: Wir beschaftigen
uns mit dem menschlichen Ge-
nom und dessen genetischen
Veranderungen. Das Genom je-
der Zelle besteht aus circa drei
Milliarden Bausteinen und der
Mensch hat knapp 100 Billio-
nen Zellen. Eigentlich ist es un-
glaublich, wie gut unsere Zellen
funktionieren, obwohl an
jeder Stelle genetische ,Fehler’
auftreten kénnen. Wir schauen
besonders auf die genetischen
Varianten, auch Mutationen
genannt, die zu erblichen
Erkrankungen fUhren. Momen-
tan kennt man mehr als 6.000
solcher genetischer Erkran-
kungen, die zu Muskel- und
Herzerkrankungen oder auch
zu komplexen Krankheiten mit
einer Beteiligung vieler Organ-
systeme fihren kénnen. Diese
6.000 Erkrankungen machen
nur einen Teil aller genetischen
Erkrankungen aus, wir rechnen
mit einer weitaus hoheren Zahl
genetischer Erkrankungen.

Das klingt nach einem
breiten Aufgabenfeld. Mit
welchen Forschungsschwer-
punkten befassen Sie sich?
Prof. Kurth: Die Fragestellun-
gen in der Humangenetik sind
vielfaltig. Krankheitsbezogen
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liegen unsere Schwerpunkte
im Bereich neuromuskularer
Erkrankungen, genetischer
Schmerzerkrankungen, syn-
dromaler Krankheitsbilder und
sogenannter Imprinting-Storun-
gen, bei denen beispielsweise
epigenetische Veranderungen
zu einem Kleinwuchs fihren.
Aber unser Ansatz ist Uber die
Krankheiten hinaus viel breiter.
Wir wollen genetische Vari-
anten und ihre Auswirkungen
besser verstehen. Das hat den
technischen Aspekt, dass wir
Genome vollstandig sequen-
zieren — und davon maglichst
viele. Wir bendtigen groB3e
Datenmengen und auch all die
genetischen Informationen, die
zwischen den Genen liegen.
Die 20.000 Gene machen nur
ein bis zwei Prozent unseres
Genoms aus, der Rest wurde
lange Zeit als ,Schrott’ betrach-
tet. Inzwischen weil3 man aber,
dass hier wichtige Elemente flr
das Feintuning unseres Korpers
liegen. Zu welchem Zeitpunkt
wird ein Gen Uber diese
Elemente angeschaltet? In wel-
cher Zelle wird es angeschaltet?
Diese Fragen gilt es im Detail
zu klaren. Jeder Mensch unter-
scheidet sich vom anderen um
circa drei Millionen Bausteine.
Da ist also noch eine Menge zu
erforschen, um zu verstehen,
welche Varianten zu einer Er-
krankung flihren und wie man
sie in der Klinik therapieren
kann. Das ist die Aufgabe der
Genomik beziehungsweise der
Genommedizin.

In lhrem Institut nutzen Sie
auch die Technologie des
Next Generation Sequencing.
Was kénnen wir uns darunter
vorstellen?

Prof. Kurth: Allein die Se-
guenzierung eines einzelnen
Gens war lange Zeit schwierig,
zeit- und kostenintensiv. Ent-
sprechend schlecht waren auch
die Erfolgsraten, wenn man
nicht schon eine ganz genaue
Verdachtsdiagnose hatte. Als
Ursache einer Muskelerkran-
kung kommen beispielsweise
mehrere hundert verschiedene
Gene infrage. Mit dem Einsatz
vollig neuer Technologien, die
unter dem Begriff Next Genera-
tion Sequencing (NGS) und

in der Weiterentwicklung

auch als Third-Generation-
Sequencing subsummiert
werden, kann man DNA, aber
auch RNA in hohem Durchsatz

parallel auslesen. Das bringt
vollkommen neue Perspektiven
flr die medizinische Diagnos-
tik mit sich: Wir kdnnen nicht
nur ausgewahlte, sondern alle
infrage kommenden 20.000
Gene oder auch das gesamte
Genom sequenzieren. Eine
sichere Diagnose liegt somit
deutlich schneller vor, was
oftmals eine groBe Entlastung
fur die betroffenen Patienten
und deren Familien bedeutet.
Das Anwendungspotenzial der
EntschlUsselung der geneti-
schen Information ist enorm.
Besonders im Bereich seltener
Erkrankungen ist die Diagnose-
und Aufklarungsrate deutlich
gestiegen. Bei Kindern mit
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multiplen Fehlbildungen wird
beispielsweise in rund der
Halfte aller Falle eine geneti-
sche Grundursache gesichert.
Die moderne NGS-Technologie
ermoglicht eine neue Heran-
gehensweise an viele Erkran-
kungen. Genetische Merkmale
und Ursachen von Krankheiten
kénnen wir auf diese Weise
friher erkennen und in die Ver-
besserung der Therapie- oder
auch Praventionsmoglichkeiten
einflieBen lassen. Das Verfah-
ren stellt neben der apparati-
ven Ausstattung gleichzeitig
hohe Anforderungen an
Rechenleistung, Speicherkapa-
zitat und eine bioinformatische
Aufarbeitung der entstehenden
groBen Datenmengen. Die
Genomforschung kann man
somit in gewisser Weise auch
als Datenwissenschaft sehen.

Wo sehen Sie die zukiinfti-
gen Anwendungsbereiche?
Prof. Kurth: Zu den An-
wendungsfeldern zahlen

die seltenen Erkrankungen,
Krebserkrankungen, aber auch
vermehrt Entziindungserkran-
kungen sowie die ganze Band-
breite an Erregerdiagnostik.
Wir lernen aber immer mehr,
dass auch Volkskrankheiten
wie Diabetes mellitus, eine

koronare Herzkrankheit oder
Bluthochdruck von genetischen
Faktoren beeinflusst werden.
Zudem gewinnen Anwendun-
gen im Sinne einer schnellen
Genomik an Bedeutung.
Wahrend wir momentan meh-
rere Wochen fir ausfihrliche
Analysen bendtigen, geht der
Trend zu einer Genomanalyse
mit entsprechender Auswer-
tung hin zu wenigen Tagen,

im Optimalfall noch schneller.
Dieser Bereich ist beispielsweise
bei kritisch kranken Kindern ein
wichtiges Entwicklungsfeld.

Welchen Patientinnen und
Patienten hilft Ihre Arbeit?
Prof. Kurth: Wir hoffen,

dass wir einen Beitrag leisten,
Patientinnen und Patienten
und Familien mit genetischen
Erkrankungen, die meist zu den
seltenen Erkrankungen zahlen,
Hilfestellungen zu geben. Das
muss nicht immer direkt die
heilende Therapie sein, das ist
in vielen Fallen gar nicht er-
wartbar. Die Diagnosestellung
nach einer teils jahrelangen
Odyssee verschafft vielen Be-
troffenen aber eine unglaubli-
che Erleichterung. Endlich weif3
ich, warum mein Kind das alles
hat. Wir horen das trotz teils
schwerwiegender Diagnosen so
oft. Wir kénnen dann verlass-
liche Aussagen zu Wieder-
holungswahrscheinlichkeiten
flr weitere Kinder machen,
Methoden der vorgeburtlichen
und Praimplantationsdiagnostik
besprechen und die weitere
Therapie- und Vorsorgeplanung
interdisziplinar optimieren. Ein
tolles Team aus technischen
Mitarbeiterinnen und Mitar-
beitern, Naturwissenschaftle-
rinnen und -wissenschaftlern,
Bioinformatikerinnen und
-informatikern sowie Arztinnen
und Arzten arbeitet daran, vom
Patienten zur Diagnose und
wieder hin zum Patienten zu
gelangen.
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Univ.-Prof. Dr. med. Ingo Kurth
Leiter des Instituts fir Humangenetik
und Genommedizin an der

Uniklinik RWTH Aachen

Neues NGS-Gerat

Mit der Anschaffung des neuen SequenziergroBge-
rats NovaSeg6000 der Firma lllumina hat die Uniklinik
RWTH Aachen die Grundlage fiir eine molekulare und
verstarkt personalisierte Krankenversorgung sowie fiir
die Beantwortung modernster Forschungsfragestellun-
gen geschaffen.

Einen kurzen Videoclip dazu finden Sie auf
www.ac-forscht.de

Oder scannen Sie einfach folgenden
QR-Code mit lhrem Smartphone:

Das vollsténdige Interview mit Prof. Kurth lesen Sie auf: www.ac-forscht.de



Die Versorgung von Patien-
tinnen und Patienten mit sel-
tenen Erkrankungen hat fiir
die Uniklinik RWTH Aachen
einen besonders hohen Stel-
lenwert. Aus diesem Grund
wurde 2014 das Zentrum

fiir Seltene Erkrankungen
Aachen (ZSEA) gegriindet,
das die Expertise und Kom-
petenz unterschiedlicher
Fachdisziplinen unter einem
Dach vereint. Es bildet eine
Anlaufstelle fir Erkrankte,
biindelt Expertise von unter-
schiedlichen Netzwerken und
steht im engen Austausch
mit Patientenorganisatio-
nen, externen Arztinnen und
Arzten, Wissenschaftlerinnen
und Wissenschaftlern sowie
Politikerinnen und Politikern,
um stetig die Versorgung von
Patientinnen und Patienten
mit seltenen Erkrankungen
zu verbessern. Rund 1.500

Patientinnen und Patienten
pro Jahr werden am Standort
Aachen mit einer seltenen
Erkrankung behandelt.

Die zentrale Aufgabe des ZSEA
ist es, den Betroffenen nach
einem oft langen Weg endlich
Gewissheit, Motivation und
Kraft fir die folgenden Schrit-
te zu geben und letztlich ihre
Lebensqualitat zu verbessern.
Die Schwerpunkte der Uniklinik
RWTH Aachen im Bereich der
seltenen Erkrankungen sind
unter anderem neurologische,
hamatologische und immuno-
logische Erkrankungen sowie
Imprintingerkrankungen. Durch
die raumliche Anbindung und
enge fachliche Zusammenarbeit
mit dem Medizinische Zentrum
flr Erwachsene mit geistiger
Behinderung und/oder schweren
Mehrfachbehinderungen (MZEB)
kann bei einem Grad der Be-

Humangenetische Ambulanz

In der humangenetischen
Sprechstunde an der Uniklinik
RWTH Aachen unterstutzen
die Arztinnen und Arzte
betroffene Personen und An-
gehorige, um die Frage nach
dem Vorliegen einer geneti-
schen Erkrankung zu klaren.
Die umfassende Beratung
wird durch eine innovative
genetische Labordiagnostik
erganzt. Die Nutzung einer
geeigneten genetischen
Analyse kann dabei helfen,
die Ursache der Erkrankung
zu finden. Zudem konnen
die Wiederholungswahr-

scheinlichkeit innerhalb der
Familie oder fiir das erneute
Auftreten in nachfolgenden
Generationen berechnet und
Konsequenzen fur eine ange-
passte Therapie besprochen
werden.

Mittels modernster mole-
kulargenetischer Methoden
untersucht das Institut fir
Humangenetik und Genom-
medizin der Uniklinik RWTH
Aachen die Ursache fur die
seltene Erkrankung ihrer
Patientinnen und Patienten.
Je nach Fragestellung ist eine

hinderung (GdB) >70 auch eine
multiprofessionelle Betreuung
angeboten werden. Dank der
interdisziplinaren Kooperation
mit dem Sozialpadiatrischen
Zentrum (SPZ) erhalten Kinder
mit komplexen Erkrankungen
eine altersgerechte und sozi-
alpadiatrische Betreuung, die
entscheidend fr eine moglichst
uneingeschrankte Entwicklung
der Kinder beziehungsweise
eine zielgerichtete Unterstlt-
zung der Familien ist.

Enge Vernetzung auf
europaischer Ebene

Da es vergleichsweise wenige
Patientinnen und Patienten gibt
— und entsprechend wenige
Maoglichkeiten, von bisherigen
Erfahrungen zu profitieren —
tauschen sich die behandelnden
Arztinnen und Arzte intensiv
untereinander aus. Uber solche
Strukturen gelingt es, den Pa-

Genom-, eine Exom-, eine
Panel-Diagnostik oder eine
Einzelgenanalyse die erfolg-
versprechendste und gleich-
zeitig effizienteste Analyse-
form. Dabei ist es moglich,
in einem Arbeitsschritt eine
Vielzahl von Genen parallel
ZU betrachten, wodurch
eine schnellere Diagnos-

tik ermoglicht wird. Diese
neuen Maoglichkeiten in die
Versorgung von Menschen
mit genetisch-bedingten
Erkrankungen einzubringen,
ist ein zentrales Anliegen der
Ambulanz.

Kontakt: humangenetik@ukaachen.de | www.humangenetik.ukaachen.de

tienten und ihren Beddrfnissen
nach einer moéglichst wohnort-
nahen Versorgung Rechnung
zu tragen und gleichzeitig die
seltenen Erkrankungen intensiv
zu erforschen, zuverlassig zu
diagnostizieren und optimal zu
behandeln. Die personellen und
strukturellen Voraussetzungen
fur die Etablierung der dafur
notwendigen Netzwerke bieten
Universitatsklinika mit ihrer
Trias aus Patientenversorgung,
Forschung und Lehre.

Das ZSEA setzt ganz explizit
auf die Vernetzung. So ist es in
deutschen und europaischen
Netzwerken (DRN und ERN) ak-
tiv und Ubernimmt unter ande-
rem mit dem Behandlungs- und
Forschungszentrum fir seltene
neurologische Erkrankungen
Ubergreifende Aufgaben. Auf
nordrhein-westfalischer Seite
hat es die Grindung des durch

das Ministerium fir Arbeit, Ge-
sundheit und Soziales (MAGS)
des Landes NRW gefdrderte
Netzwerk NRW-ZSE initiiert,
dem alle sieben Zentren fir
Seltene Erkrankungen in NRW
angehdren. Es bietet mit seinen
Ubergeordneten vernetzenden
Strukturen nicht nur Hilfe fir
Patienten mit Verdacht auf eine
seltene Erkrankung, sondern
férdert sowohl Forschung als
auch Aus-, Fort- und Weiterbil-
dung.

Lotsenstruktur: Vier Augen
sehen mehr als zwei

Um geeignete krankheittber-
greifende Strukturen und
Ablaufe zur Diagnosefindung
bei Menschen mit unklarer
Diagnose und Verdacht auf
eine seltene Erkrankung zu
etablieren, wurde im Zentrum
fur Seltene Erkrankungen
Aachen eine besondere duale

Lotsen-Anlaufstelle geschaffen.
Das Ubergeordnete Referenz-
zentrum (A-Zentrum) ist dabei
Kontaktstelle flr Patientin-

nen und Patienten und deren
Behandelnde. Arztliche Lotsen
bilden die Schnittstelle zwischen
Patienten und Spezialisten. Sie
sichten die Unterlagen und
vermitteln die Menschen mit
gesicherter seltener Diagnose
oder klarer Verdachtsdiagnose
an die passenden spezialisier-
ten Fachzentren (B-Zentren)
innerhalb der Uniklinik RWTH
Aachen und darUber hinaus.
Die B-Zentren sind hochspezi-
alisierte Bereiche. Dort werden
die Patientinnen und Patienten
in einem interdisziplinaren Team
diagnostisch abgeklart, lang-
fristig wissenschaftsnah betreut
und behandelt. Sie bieten
Spezialsprechstunden an und
organisieren damit den Erstkon-
takt mit den Betroffenene.

Gemeinsame Transitionssprechstunde

In der Medizin wird mit dem haben sich das Zentrum

Begriff der Transition der
Ubergang von der kinder-
arztlichen Versorgung in
die Erwachsenenmedizin
bezeichnet. Die erfolgreiche
Transition von Patienten
von der padiatrischen zur
Erwachsenenmedizin stellt
eine groBBe Aufgabe dar
und ist noch viel heraus-
fordernder, wenn es sich
um eine seltene genetische
Erkrankung handelt. Mit
der gemeinsamen Transiti-
onssprechstunde fir seltene
genetische Erkrankungen

Kontakt: ZSEA@Qukaachen.de |

fur Seltene Erkrankungen
Aachen sowie das Institut
fir Humangenetik und
Genommedizin der Uniklinik
RWTH Aachen dieser wich-
tigen Aufgabe angenom-
men. Welche besonderen
Anpassungen der klinischen
Versorgung mussen im Er-
wachsenenalter bertcksich-
tigt werden und wo finden
sich die richtigen klinischen
Anlaufstellen? Die Arztinnen
und Arzte bieten hier eine
kompetente und interdiszip-
linare Betreuung.

Das Angebot richtet sich
an alle Jugendlichen und
jungen Erwachsenen mit
seltenen genetischen Sto-
rungen, die sich in diesem
Ubergang befinden. Aber
auch Erwachsenen, die
den Ubergang bislang
nicht erfolgreich bewal-
tigen konnten, stehen
Daniela Volk, ZSEA-Lot-
senarztin, und Priv.-Doz.
Dr. med. Miriam Elbracht,
Oberarztin am Institut fur
Humangenetik und Ge-
nommedizin, bei Fragen
zur Seite.

www.ZSEA.ukaachen.de



