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MEDIZIN - Inform ations- und Aktionstag des Zentrums fiir Seltene Erkrankungen
in Tibingen

Gezielte Therapie fithrt zu mehr

Lebensqualitat

TUBINGEN. Welchen Unterschied macht es fiir einen mehrfach geistig
Behinderten zu wissen, dass sein Leiden zur Kategorie der sogenannten »Seltenen
Erkrankungen« gehort? Einen Wesentlichen, erklart Holm Graessner vom
Zentrum fiir Seltene Erkrankungen (ZSE) in Tiibingen. Eine klare Diagnose fiihrt
zu gezielten Therapieansitzen und damit zu eindeutig mehr Lebensqualitat. 8o
Prozent der »Seltenen« sind erblich. Die Beratung bezieht sich damit automatisch
aufdas Umfeld in der Familie.

Noch 2013, so Graessner, soll es einen national verordneten Aktionsplan geben, der
klart, wie man zu schnellen Diagnosen kommt und die Informationen dariiber in
die Breite transportiert. Graessner: »Durch die Entwicklung in der modernen
Molekulargenetik besteht die Chance, das deutlich zu verkiirzen.« Und damit
meint er in erster Linie auch Tiibingen (der GEA berichtete).

Das Uniklinikum leistet sich deutschlandweit eine Spitzenposition: mit der
Griindung des bundesweit ersten ZSE im Jahr 2010, der Eroffnung der ersten
Fortbildungsakademie 2011 und der Griindung des ersten Therapieforschungs-
Zentrums fiir seltene Erkrankungen am Samstag. Ein weiteres Pilotprojekt: das
Patientenregister der zwolf vernetzten Hochleistungszentren am Tiibinger
Klinikum.

Der Blick aufs Ganze ist oberstes Prinzip und die Aufnahme in die
Spezialambulanzen auf fachlich hohem Niveau organisiert. Sodass es dem
Allgemeinmediziner oder Facharzt nicht schwerfallen diirfte zu sagen: »Das kenne



ich nicht, das muss zum Genetiker.« »Um alles zu wissen, sind bei den Seltenen die
Fallzahlen einfach zu gering«, weiB selbst ein ausgewiesener Spezialist wie
Graessner, Geschiftsfihrer des ZSE.

Knackpunkt ist weiterhin die Betreuung in Wohnortnahe. Graessner: »Wir miissen
unsere Expertise nach auBen tragen konnen. Im Sinne von elektronischen
Patientenakten, die dann auch verstanden werden miissen«. Die Vernetzung tiber
die Symptome und eine organisierte Patientenselbsthilfe sind dabei extrem
wichtig. 288 Arzte haben bislang die Tiibinger Fortbildungsakademie
durchlaufen. An ihnen hangen Therapeuten und soziale Beratungsstellen, die noch
nicht einmal erfasst sind.

Am Rande der Medizin

Felix, einer der Seltenen »am Rande der Medizin«, wird als Teenager von seinen
Schulkameraden nur gehanselt. Sein Korperbau ist schlaksig, seine Gelenke sind
iibernormal beweglich und liefern ein groteskes Bild. Seine Lungenblaschen sind
aufgeblaht und drohen zu platzen, die Netzhaut ist dabei sich abzulosen, es kommt
zur Taubheit an den Extremitdaten. Die Hauptschlagader am Herzen ist erweitert.
Ein Gendefekt, so zeigt die molekulare Untersuchung, der seinen Vater iiber einen
Infarkt das Leben gekostet hat.

»Seltene Krankheiten haben weder eine politische noch eine wirtschaftliche
Lobby «, postuliert RieB, Sprecher des ZSE und Vorsitzender des Fordervereins.
»Dabei niitzen die Forschungen an Seltenen Krankheiten allen. Die Ergebnisse
lassen sich aufandere Erkrankungen wie Krebs oder Alterskrankheiten
iibertragen. Es entsteht ein Hochstmaf3 an effizienter Forschung. «

Angewandte Forschung als Ziel

Nach Dienstschluss, rein ehrenamtlich, im Rahmen von Drittmitteln oder
eingeworbenen Sponsorengeldern, aus purem Forschergeist oder einfach, weil die
Technik sowieso da ist, bearbeitete das Tiibinger Aktionsbiindnis allein im
vergangenen Jahr mehr als 3 000 Anfragen von Betroffenen aus der gesamten
Bundesrepublik.

Zu Recht drgert sich RieB3 gewaltig iiber ein Interview von Bundes-
Gesundheitsminister Daniel Bahr, das die Humangenetik gegen fehlende
Hausirzte auf dem Land ausspielt. RieB: »Das widerspricht allen Ansidtzen in der



modernen Medizin. Angewandte Forschung ist unser absolutes Ziel«, erklart Rie3
weiter. »Auch wenn sich die Patienten hier gut aufgehoben fiihlen, fragen sie
irgendwann nach einer Therapie. «

Das jetzt in Tiibingen ins Leben gerufene Therapieforschungs-Zentrum ist so
gesehen nur eine logische Folge aus der konsequenten Entwicklung eines
Parallelraums zum bestehenden Gesundheitssy stem. Der Verteilungskampfum
Mittel und Technik ist laingst im Gang.
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