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Tag der Seltenen Erkrankungen am 28. Februar 2023 - bei
Hufgeklapper auch mal an Zebras denken!

Ca. 4,8 Millionen Menschen leben in Deutschland mit einer seltenen Erkrankung, von
denen es insgesamt iiber 8.000 gibt. Bis zur richtigen Diagnose vergehen oft Jahre, was mit
einem langen Leidensweg fir die Betroffenen verbunden ist. Bei 80% der seltenen
Erkrankungen ist das Nervensystem beteiligt, daher setzt sich die Deutsche Gesellschaft
fiir Neurologie zum Tag der Seltenen Erkrankung am 28. Februar fiir bessere
Versorgungsstrukturen, Weiterbildung und mehr Forschung ein, vermeldet aber auch
Erfolge: Es ist gelungen, fast die Halfte aller seltenen neurologischen Erkrankungen
aufzuklaren, vor zehn Jahren waren es gerade einmal 5%.

Wer auf dem Ponyhof arbeitet und Hufgeklapper hort, denkt nicht an Zebras, sondern an das
Naheliegende: Ponys. Genauso geht es Arztinnen und Arzten. Stellen sich ihnen Menschen mit
Symptomen vor, die von anderen Krankheitsbildern gut bekannt sind, fiuhrt die Erfahrung manchmal
vorschnell zu einer Diagnose bzw. Fehldiagnose. Beispiel Morbus Fabry: In 39% der Falle wird
zunachst die Diagnose einer rheumatischen Erkrankung gestellt, in 15% der Falle lautete die
Erstdiagnose Arthritis, in 7% Fibromyalgie und bei 13% der Betroffenen wird das Leiden als
psychosomatisch eingestuft [1]. Fehldiagnosen sind bei seltenen Erkrankungen an der
Tagesordnung und werden schatzungsweise bei 40% der Betroffenen gestellt. Sie fithren zu
Fehlbehandlungen, die die Situation natiirlich nicht verbessern und haufig noch verschlechtern. Der
Leidensweg der Betroffenen ist lang - im Durchschnitt dauert es uber drei Jahre, bis eine seltene
Erkrankung richtig diagnostiziert wird.

Es gibt allein 8.000 seltene Erkrankungen; 80% prasentieren sich mit neurologischen Symptomen.
Die Herausforderung fiir die Arztinnen/Arzte ist gro: Erschwerend zur hohen Zahl seltener
Erkrankungen kommt hinzu: Seltene Erkrankungen sind haufig komplex, meist sind mehrere
Organsysteme beteiligt. Symptome uberlagern sich, sind variabel, verandern sich also im Laufe der
Zeit oder sind von Patient zu Patient unterschiedlich, auch lassen sich Haupt- und Nebensymptome
nur schwer differenzieren. Im klinischen Alltag fehlt es oft an Leitlinien, Diagnosekriterien und
interdisziplinarer Vernetzung.

,Gerade vor dem Hintergrund seltener Erkrankungen ist es wichtig, bei der Diagnosestellung breit
zu denken und genau hinzuschauen. Dafiir ist eine umfassende Anamnese erforderlich sowie eine
dezidierte korperliche Untersuchung. Passt auch nur eines der Symptome nicht in das Spektrum
einer bekannten Erkrankung, sollte man genau dies nicht ignorieren, sondern vielmehr darauf das
Augenmerk richten. Man wurde ja auch nicht bei einem Zebra das Streifenmuster ignorieren und
sagen, es sei ein Pony“, erklart Prof. Dr. Peter Berlit Generalsekretar und Pressesprecher der
Deutschen Gesellschaft fiir Neurologie (DGN). Er hebt insbesondere die Bedeutung der
Familienanamnese hervor und betont: ,80% der Diagnosen lassen sich allein dadurch klaren!”

Der Experte verweist auf mogliche Hilfsmittel im Internet. Das Tool FindZebra [2] hilft bei der
Diagnose seltener Erkrankungen; bereits vor zehn Jahren zeigte eine Studie, dass es in 62,5% der
Falle die richtige Diagnose unter den ersten zehn Ergebnissen listet [3]. Aber das macht die
neurologische Expertise nicht obsolet. ,Nur, wer die Symptome korrekt untersucht und die Fragen
der Anamnese richtig stellt, kann die Chancen der kiinstlichen Intelligenz auch zielfithrend nutzen”,
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so Berlit. Als Fachgesellschaft baut die DGN daher auf die Fort- und Weiterbildung, bietet Seminare
und Workshops zu seltenen Erkrankungen an und sorgt durch die DGN-Skillslabs dafur, dass auch
der Nachwuchs in den diagnostischen Fertigkeiten der Neurologie geschult ist.

Im Hinblick auf die Erforschung neuer Therapien fur seltene Erkrankungen zeigt sich der Experte
optimistisch. ,Der neurologischen Forschung ist es gelungen, fast die Halfte aller seltenen
neurologischen Erkrankungen aufzuklaren, vor zehn Jahren waren es gerade einmal 5%. Auch
konnten durch das Verstandnis der Pathomechanismen zielgerichtete Therapien entwickelt und
echte Therapiedurchbriche erzielt werden.” Als Beispiel fuhrt Prof. Berlit die Entwicklung erster
neurogenetischer Therapieansatze an, z.B. die Antisense-Oligonukleotid-Therapie bei spinaler
Muskelatrophie. ,Gerade aus dem Bereich der Neurogenetik werden viele neue Behandlungsansatze
fur seltene Erkrankungen kommen, da etwa 80% dieser Krankheiten einen genetischen Hintergrund
haben.”

Dank der Arbeit verschiedener Verbunde, wie der Deutschen Akademie fur Seltene Neurologische
Erkrankungen (DASNE), sei die Versorgung der Betroffenen bereits besser geworden. Die Akademie
fordert die Biindelung und kontinuierliche Weiterentwicklung von Expertise im Bereich seltener
neurologischer Erkrankungen durch den Zusammenschluss deutscher Expertenzentren. Praktische
Probleme im klinischen Alltag seien aber, dass seltene Erkrankungen oft noch ungentigend
verschlusselt werden, es haufig Erstattungsrestriktionen beim MDK gibt und Spezialsprechstunden
oft nicht flachendeckend ausgebaut sind. ,Hier muss noch viel getan werden”, resumiert der DGN-
Generalsekretar. AbschliefSend aulSert er die Hoffnung, dass die deutschlandweit ab diesem Jahr
vorgesehene Verwendung von ORPHAcodes fir die spezifische Erfassung von seltenen
Erkrankungen [4] auch zu einer Verbesserung der Situation der hier Betroffenen durch schnellere
Diagnose fithren wird. ,Das derzeitige System gibt zu wenig Spielraume fur die oft aufwandige
Diagnostik und erschwert Interdisziplinaritat. Wir hoffen, dass die aktuellen Reformplane diese
Mankos beheben werden”, erklart Prof. Berlit.
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