SELTENE KRANKHEITEN

Seltene Bluterkrankungen Primér biliire Cholangitis (PBC) Psychologische Hilfe

Welche Beschwerden sind Mudigkeit und Juckreiz: Diese Eine Psychologin zeigt im Interview:
verdachtig? Und welche Fortschritte frGthen Symptome der Leber- Der Umgang mit einer seltenen
machen Gentherapien? Ein erkrankung sollten insbesondere Erkrankung kann nur im Team
Experte klart im Interview auf Frauen ernst nehmen geleistet werden
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GRUSSWORT

Kein Nischenthema

Heute, am 28. Februar, ist der internationale Rare Disease Millionen leben. Von der Diagnose bis zur Behandlung stehen
Day. Seit seiner Griindung im Jahr 2008 hat der Tag dazu Betroffenen und ihren Angehorigen viele Hirden im Weg.
beigetragen, Awareness zu schaffen und eine Durch Fortschritte in der medizinischen Forschung,
internationale Gemeinschaft aufzubauen, die politische VorstoBe und engagierte Akteurin-
global und vielféltig ist, aber in ihren Zielen nen und Akteure konnen diese leichter uber-
geeint: soziale Chancengleichheit, gleich- wunden werden. Wir zeigen lhnen, wie und wo
berechtigte Gesundheitsversorgung und sich die Versorgung und somit die Situation
Zugang zu Diagnosen und Therapien flr von Betroffenen verbessert hat — anhand
Menschen mit seltenen Erkrankungen, von ausgewahlten ,Seltenen” und den neu-
mit denen allein in Deutschland rund vier esten Meilensteinen.

Nadine Effert
Chefredakteurin
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’ Du kennst
die Antwort

Schwanger?
Nur alkoholfrei.

oholkonsums in der Schwangerschaft fiir Unterstiitzen Sie unsere Praventionsarbeit mit einer Spende,
immer noch weitgehend unbekannt und damit wir noch mehr Menschen erreichen und weniger Kinder
abei ist mitterlicher Alkoholkonsum wahrend mit dieser vermeidbaren Behinderung geboren werden.
rschaft die haufigste Ursache fiir angeborene
| n, geistige Behinderungen, hirnorganische Beein-
ungen und extreme Verhaltensauffalligkeiten.

FASD Deutschland e.V.
Sparkasse Emsland

Alle Formen dieser vorgeburtlichen Schadigungen werden IBAN: DE77 2665 0001 1001 0237 77

unter dem Begriff FASD (Fetal Alcohol Spectrum Disorder) BIC: NOLADE21EMS

zusammengefasst.

Bitte notieren Sie in den Verwendungszweck das

Allein in Deutschland wird jede Stunde mindestens ein Kind mit Wort ,Spende"” sowie Ihren Namen und Ihre Anschrift.

FASD geboren. Mindestens 800.000 Menschen (konservative
Schatzung) sind durch Alkohol in der Schwangerschaft ihr Leben

lang beeintrachtigt. Die Dunkelziffer liegt wesentlich hoher. _
FASD kommt nicht nur in suchtbelasteten Familien vor, sondern

betrifft Kinder aller Gesellschaftsschichten. Auch geringe Mengen

Alkohol, nur gelegentlich konsumiert, konnen das Ungeborene
lebenslang schadigen.

Durch Verzicht auf Alkohol wahrend der gesamten
Schwangerschaft ist FASD vermeidbar.

Alkohol und Schwangerschaft gehoren nicht zusammen.




Diaghosezeit verkiirzen, Therapiechancen erhdohen

LEITARTIKEL | VON NADINE EFFERT

Die Diagnose einer seltenen Erkrankung
kommt dem Auffinden einer Nadel im Heu-
haufen gleich, und Therapien sind Mangel-
ware. Der Umgang mit diesen Leiden ist fiir
Betroffene, Angehorige und medizinisches
Fachpersonal auf vielen Ebenen heraus-
fordernd. Doch es gibt auch Fortschritte zu
verzeichnen.

Woran denken Sie, wenn Sie das Gerdusch von
Hufen auf der StraBe héren? Hochstwahrschein-
lich an ein Pferd. Es konnte aber auch ein
Zebra sein, nicht wahr? Ist jedoch weitaus un-
wahrscheinlicher. Dieses Beispiel lasst sich auf
Krankheiten tUbertragen. Die Pferde sind haufig
auftretende Leiden wie Krebs oder Herz-Kreis-
lauf-Probleme. Die Zebras sind seltene Krank-
heiten — Leiden, die selbst Arztinnen und Arzte
nur einmal im Leben, wenn Uberhaupt, zu Ge-
sicht bekommen. Eine seltene Erkrankung zu
erkennen, ist dementsprechend schwer.

GroBer Forschungsbedarf

Die Symptome, die bei den ,Seltenen” oft un-
spezifisch sind und mehrere Organsysteme
betreffen kdnnen, werden folglich bekannten
Krankheiten zugeordnet, Therapien schlagen
fehl, und es vergeht kostbare Zeit. Denn fir
immer mehr seltene Erkrankungen gibt es heute
Behandlungsméglichkeiten — geférdert durch die
seit 2000 geltende EU-Verordnung lber Arznei-
mittel fir seltene Leiden. Aktuell sind in der
Europaischen Union (EU) iiber 200 Medikamente,
sogenannte Orphan Drugs, zugelassen. Rund ein
Drittel der Medikamente, die in den vergangenen
flinf Jahren neu auf den Markt kamen, gehéren
laut dem Pharmaverband vfa in diese Kategorie,
zurzeit laufen weitere rund 2.700 Orphan-Drugs-
Forschungsprojekte (Stand: Mai 2025).

Noch immer irren viele
Betroffene lange durchs
Gesundheitssystem.

Dennoch bleibt der Bedarf an neuen Thera-
pien immens: Circa 95 Prozent der geschatzt
rund 8.000 seltenen Erkrankungen, die bis dato
bekannt sind, sind bis heute nicht ursachlich
behandelbar. Dies liegt unter anderem daran,
dass fiir die meisten ,Seltenen” (noch) kein
ausreichendes Verstandnis fur die Krankheits-
mechanismen bekannt ist, klinische Studien
aufgrund der wenigen, oft auf der ganzen Welt
verstreuten Betroffenen schwerer umzusetzen
und die Forschungs- und Entwicklungskosten
fir indikationsspezifische Therapien hoch sind
- genauso wie das finanzielle Risiko der phar-
mazeutischen Industrie angesichts der geringen
Patientenzahl. Doch wie stellte Prof. Dr. Annette
Gruters-Kieslich, Vorstandsvorsitzende der
Eva Luise und Horst Kéhler Stiftung, auf dem
Stiftungsforum ,Gen- und Zelltherapien” im Ok-
tober 2025 passend fest: ,Fortschritt war schon
immer zunachst teuer, doch wenn wir Chancen
und nicht nur die Risiken sehen, konnen wir
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>2.900-mal

hat die EU bis Ende 2024
einen Orphan-Drug-Status
vergeben.

L%

103

solcher Zulassungen gab es im
Zeitraum von 2020 bis 2024,
von 2000 bis 2004 waren es 18.

Orphan Drugs: Kennzahlen

Orphan Drugs sind speziell zugelassene Arzneimittel fir seltene Erkrankungen. Aufgrund
geringer wirtschaftlicher Anreize fordert die EU die Entwicklung durch finanzielle Anreize,
Gebiihrenreduktionen und zehn Jahre Marktexklusivitat.

Projekte mit Orphan-Drug-Status

sind bislang in eine
Zulassung gemiindet.

16 Prozent

der Orphan Drugs sind fiir
mehr als eine seltene
Erkrankung zugelassen.

Quelle: www.vfa.de/de/gesundheit-versorgung/spotlight-pharma-market/

orphan-drug; letzter Zugriff: 10.02.2026

gestalten.” Medizinischer Fortschritt brauche
nicht nur Technologie, sondern auch tragfahige
Rahmenbedingungen, den Mut zum Handeln
und ein neues Denken fiir die Menschen mit
seltenen Erkrankungen, die Fortschritt am drin-
gendsten brauchen.

Insgesamt viele Betroffene

In der EU wird eine Krankheit per Definition als
Orphan Disease (engl. orphan ,Waise", disease
.Krankheit") eingestuft, wenn sie nicht mehr als
5 von 10.000 Personen betrifft. Mit Narkolep-
sie, im Volksmund ,Schlafkrankheit” genannt,
leben etwa 40.000 Menschen in Deutschland;
mit Hdmophilie, einer genetisch bedingten Sto-
rung der Blutstillung, rund 10.000 Menschen.
Hingegen gibt es weltweit nur etwa 100 Kinder,
die an Progerie, der sogenannten Greisenkrank-
heit, leiden. Obwohl die Zahl der Betroffenen
mit Blick auf die einzelne Erkrankung gering
ist, ist es die Gesamtzahl keineswegs: Allein
in Deutschland leben etwa vier Millionen Men-
schen mit einer seltenen Erkrankung, in der
EU sind es rund 30 Millionen, weltweit sogar
350 Millionen. Betroffene leiden beispielsweise
an speziellen Krebsarten, Stoffwechseler-
krankungen oder Krankheiten der Muskeln und
Nerven. Mit etwa 80 Prozent ist der GroBteil der
Orphan Diseases genetisch bedingt. Viele selte-
ne Krankheiten manifestieren sich daher bereits
im Kindesalter. Die Mehrzahl verlauft chronisch.
Einzelne Krankheiten konnen zu Invaliditat und
einer verkirzten Lebensdauer fiihren.

Ziel: schnellere Diagnose

Egal, um welche Krankheit es sich handelt,
allen ,Seltenen” gemein ist die Tatsache, dass
Betroffene und Angehdrige mit besonderen
Schwierigkeiten konfrontiert sind. Bis zur Dia-
gnose vergehen oft viele Jahre. ,Hinzu kom-
men Hirden fir die berufliche Tatigkeit und
den Alltag: Sieben von zehn Betroffenen

reduzieren oder beenden ihre berufliche Tatig-
keit. Betroffene leiden dreimal so haufig an De-
pressionen wie Nichtbetroffene. Und zwei Drittel
der pflegenden Angehorigen investieren taglich
Uber zwei Stunden”, so Bianca Paslak-Leptien,
Leiterin Presse- und Offentlichkeitsarbeit bei
der ACHSE - Allianz Chronischer Seltener Er-
krankungen, dem Dachverband von mehr als 140
Selbsthilfeorganisationen in Deutschland. Er
gehort, genauso wie das Bundesministerium flr
Gesundheit (BMG) und das Bundesministerium
fiir Bildung und Forschung (BMBF), dem Natio-
nalen Aktionsbindnis fir Menschen mit Sel-
tenen Erkrankungen (NAMSE) an. Es hat fir
2026 einen 10-Punkte-Plan mit MaBnahmen zur
Weiterentwicklung der Versorgung, Forschung
und Unterstitzung von Menschen mit seltenen
Erkrankungen verabschiedet und setzt sich unter
anderem gezielt dafiir ein, dass Patientinnen und
Patienten schneller eine Diagnose erhalten.

Gute Fortschritte

Wichtigste Anlaufstelle fir Betroffene mit un-
klaren Diagnosen sowie nach Diagnose fiir eine
Behandlung sind die aktuell bundesweit 37
.Zentren fir Seltene Erkrankungen” (ZSE). Hier
werden Detektiv- und Puzzlearbeit Gber Fach-
disziplinen hinweg geleistet. Schnellere Diagno-
sen sind auch durch Screening-Programme und
weitreichende Fortschritte in der genetischen
Diagnostik moglich, bei der entweder einzelne
Gene gezielt auf bestimmte Mutationen unter-
sucht oder das menschliche Genom vollstandig
analysiert werden kann. Und durch Projekte wie
TRANSLATE-NAMSE werden immer mehr ge-
netische, epidemiologische und phénotypische
Daten gesammelt und ausgewertet, die der
Friherkennung und einem besseren Verstand-
nis der ,Seltenen” dienen: die Grundlage fir die
Entwicklung von Therapien, auf die Millionen
von Menschen sehnlichst warten. a
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Seltene Krankheiten

Genetische Fehler korrigieren

FORSCHUNG | VON MARK KRUGER

Endlich wissen, was hinter den Beschwerden
steckt: Fiir Menschen mit einer seltenen Er-
krankung ist die Diagnose eine groBe Er-
leichterung - insbesondere dann, wenn zudem
eine gezielte Behandlung zur Verfiigung steht.
Gentherapien stehen in der Forschung ver-
starkt im Fokus.

Funktionale Gene in das Erbgut einbringen, die
fehlerhaften Gene reparieren, die Expression
spezieller Gene oder auch die Proteinproduktion
regulieren: Erfolgreiche gentherapeutische An-
satze haben das Potenzial, die Ursache einer
genetisch verursachten, seltenen Krankheit zu
bekampfen. HeiBt, das Fortschreiten der Krank-
heit aufhalten oder diese sogar heilen. Seit der
weltweit ersten Gentherapie im September 1990
haben Forschende eine Vielzahl neuer gen-
therapeutischer Verfahren entwickelt — nicht zu-
letzt die Gen-Schere CRISPR-Cas, mit der sich
Gene sehr passgenau korrigieren lassen und fir
deren Entdeckung es 2020 den Chemie-Nobel-
preis gab. ,Gen- und Zelltherapien gehoéren zu
den fortschrittlichsten medizinischen Innova-
tionen. Sie bieten in zahlreichen Anwendungs-
bereichen neue Behandlungsmoglichkeiten fir
schwere Krankheiten, die bislang kaum oder
gar nicht therapierbar waren”, bestatigt Han

Steutel, Président vom Verband Forschender
Arzneimittelhersteller (vfa) Dazu zdhlen Muko-
viszidose und die Spinale Muskelatrophie. Im Fall
der neuromuskuléaren Erkrankung ermoglichen
Gentherapien, sofern frihzeitig angewendet,
betroffenen Kindern heutzutage ein weitgehend
normales Leben. Die Européaische Arzneimittel-
Agentur EMA rechnet ab diesem Jahr mit 10 bis
20 neuen Gentherapien pro Jahr.

Geplante Markteinfiihrungen

Der Ausblick fiir 2026 zeigt: Knapp ein Drittel
der Medikamente, die fiir eine Neueinfihrung
in diesem Jahr in Betracht kommen, hat den
europaischen Orphan-Drug-Status erhalten.
Unter diesen sind einige, die sich gegen gene-
tisch bedingte Krankheiten richten, berichtet
der vfa in einer Pressemitteilung: So kdme
moglichweise unter anderem ein Medikament
zur Linderung der Stoffwechselkrankheiten
Nieman-Pick Typ C, die mit einem Abbau im Ge-
hirns fihrt, und mit neurologischen Symptomen
verbundenen Adrenoleukodystrophie, heraus.
Auch zur Therapie des Wiskott-Aldrich-Syn-
droms, einem angeborenen Immundefekt, der
bislang nur mit einer Stammzelltransplantation
nachhaltig behandelt werden kann, konnte eine
Gentherapie verfligbar werden. a

zerschneiden kann.
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SELTENE BLUTKRANKHEITEN |

IM GESPRACH MIT TOBIAS LEMSER

Die Sichelzellandmie und die trans-
fusionsabhingige Beta-Thalassamie (TDT)
gehoren zu den haufigsten vererbten
Blutkrankheiten. Prof. Dr. Peter Lang, Be-
reichsleiter Stammzelltransplantation der
Klinik fiir Kinder- und Jugendmedizin am
Universitatsklinikum Tiibingen, spricht
liber typische Symptome und dariiber, wie
bahnbrechend die Gentherapie fiir die Be-
troffenen ist.

Herr Professor Lang, was ist unter einer
Sichelzellanamie zu verstehen? Dahin-
ter verbirgt sich eine erblich bedingte Er-
krankung der roten Blutkorperchen. Bei der
Sichelzellandmie wird ein nicht korrekt funk-
tionierendes Hamoglobin gebildet. Dieses
Hamoglobin fiihrt dazu, dass die roten Blut-
korperchen, die Erythrozyten, nicht mehr
rund, sondern lang und spitz wie eine Sichel
sind. Dies verandert die Funktion und Eigen-
schaften der Erythrozyten, sodass es zu
einer Verstopfung von BlutgefaBen kommt.
Es entstehen sogenannte Sichelzellkrisen.

Wie machen sich diese bemerkbar? Durch
Schmerzzusténde, die durch kleine Organ-
infarkte zustande kommen. Diese Infarkte
spielen sich vor allem in den Knochen ab,
aber auch Herz, Gehirn und die Leber kon-
nen betroffen sein. Letztlich fihren diese
kleinen wiederkehrenden Infarkte zum
Funktionsverlust verschiedenster Kopertei-
le. Haufige gesundheitliche Probleme von
Patientinnen und Patienten mit Sichelzell-
krankheit sind Gelbsucht, Wachstumsver-
zogerungen oder auch Schadigungen des
korpereigenen Abwehrsystems.

Wie kénnen Sie bei einem Verdacht die
Diagnose sicherstellen? Bereits im fri-
hen Kindesalter kann man die Erkrankung
diagnostizieren. Typisch neben moglichen
bereits entstandenen Schmerzkrisen ist
im Blutbild eine niedrige Anzahl an Ery-
throzyten. Die Diagnose kann durch eine
Blutuntersuchung, die Himoglobin-Elektro-
phorese, sichergestellt werden. Hierbei wird
nach dem Sichelzell-Hamoglobin gesucht,
was bei einem gesunden Menschen >>



Advertorial

D> nicht vorhanden ist. Zudem kann man
eine molekulare genetische Analyse durchfiihren.

Inwieweit unterscheidet sich dahingehend
die TDT, eine der weltweit haufigsten gene-
tisch bedingten Bluterkrankungen? TDT, das
fur Transfusion-Dependent Beta Thalassemia
steht, ist ebenso eine Erkrankung des Hamo-
globins. Jedoch werden die darin enthaltenen
sogenannten Betaketten zu wenig oder gar
nicht gebildet, was zu einer unzureichenden
Blutbildung fihrt. Auch hier sind die Erythro-
zyten vulnerabler. Sie platzen relativ schnell,
sodass ein standiger Transfusionsbedarf be-
steht, daher auch der Name. Da die Erythro-
zyten bei TDT eine normale Form haben, ist
die Erkrankung nicht von Schmerzzustanden
und Organinfarkten gepragt. Neben Midigkeit,
Muskelschwache und Kurzatmigkeit kann es zu
einer VergroBerung von Leber und Milz sowie zu
einer Verformung und VergroBerung der Kno-
chen kommen.

Markant fiir TDT ist eine sogenannte Eisen-
liberladung. Was heiBt das? Die Eisenuber-
ladung ist das groBte Problem. Dadurch, dass
wir immer wieder Bluttransfusionen machen
miussen, erhoht sich der Eisengehalt im Kérper.
Eine dauerhafte Eisenliberladung im Korper ist
die Folge, was wiederum die Organe schadigt.
Dadurch sinkt die Lebenserwartung der Men-
schen mit TDT betrachtlich — so wie bei der
Sichelzellanamie.

Wie kann man die Erkrankung in den Griff
bekommen? Es gibt Medikamente, mit denen

sich der Eisengehalt im Korper reduzieren lasst.
Sogenannte Chelatoren, also Molekiile, knnen
das Eisen binden und so eine Eisenliberladung
verhindern. Allerdings ist damit eine komplet-
te Heilung nicht zu erreichen. Anders durch
die allogene Stammzelltransplantation: Hier-
bei werden das kranke Blut- und Immunsystem
eines Patienten durch gesunde Blutstamm-
zellen eines Spenders ersetzt.

Neben der allogenen Stammzelltrans-
plantation gibt es ebenso die autologe Form ...
Ja, richtig. Hier verwenden wir die eigenen
Stammzellen des Patienten, frieren diese ein
und geben sie nach einer hochdosierten Chemo-
therapie wieder zurtick. Wissen wir, welcher Gen-
defekt vorliegt, konnen wir diesen gentechnisch
mit einer Art Gen-Schere verandern. Hierfir
wird eine Gensequenz herausgeschnitten,

um die Bildung von fetalem Hamo-

globin im weiteren Lebensverlauf

wieder zu erméglichen. Dieses HbF

wird normalerwiese nur in der Fetal-

und Neugeborenenzeit gebildet.

Ftwa 8 0 Prozent %

kommenden Jahren stabil bleiben. Letztendlich
muissen wir immer individuell unterscheiden,
welche Form der Stammzelltransplantation die
bessere Option darstellt. Die gute Nachricht je-
doch ist: Beide Therapien bieten neue Chancen
auf Heilung.

Woran muss weiter geforscht werden und
was braucht es zudem, um beide Krankheiten
noch besser behandeln zu kénnen? Was die
Gentherapie betrifft, gilt es, weiter am Ball zu
bleiben. Denn wenn es gelingt, die Chemo-
therapie so zu modifizieren, dass die Entfernung
des Knochenmarks weniger toxisch wird, ware
das ein groBer Gewinn. a

—e
Wenn die Patienten durch die Gen- de[' seltenen e
therapie wieder HbF produzieren, s N .:.
kénnen sie damit symptomfrei wer- Krankhe,ten S[nd ..t’
den. s N ,.,
genetisch bedingt -,
Gibt es schon Erfahrungswerte? . . — o
Die Erkenntnisse, die wir im Rahmen oder m[tbed[ngt_ PR
der Studie gewonnen haben, aber '5‘
auch die Anwendungen in der Praxis '_.'
sind positiv. Alle betroffenen Patienten L AR

haben eine Transfusionsunabhangigkeit
erreicht. Wir hoffen, dass die Resultate in den

Forschung kann Leben verandern

Um richtungsweisende Therapien
fir seltene und schwere Erkran-
kungen zu entwickeln, braucht es
wissenschaftliche Innovationen.
Das Ziel ist, nicht allein Symptome
zu mildern, sondern die Krankheits-
ursachen anzugehen - und so das
Leben von Menschen mit schwe-
ren Erkrankungen nachhaltig zu
verindern.

Vertex hat sich dem Ziel verschrie-
ben, nach innovativen Therapien bei
schweren Erkrankungen mit einem
hohen medizinischen Bedarf zu su-
chen. ,Durch unsere Forschung wollen
wir Menschen mit schweren, lebens-
bedrohlichen und haufig sehr selte-
nen Erkrankungen neue Perspektiven
schenken”, erklart Andreas Kopp, Ge-
schiftsfithrer von Vertex Pharmaceu-
ticals Deutschland. Dafiir investiert
das Unternehmen den GroBteil sei-
ner Ressourcen in die Forschung und
Entwicklung: Drei von fiinf Vertex-
Mitarbeitenden sind in diesem Be-
reich beschiftigt. .Dieser Fokus auf

Forschung erméglicht es uns, das
notwendige tiefgreifende Verstandnis
von Krankheiten und ihren Ursachen
zu erlangen. Unser Ansatz in der Arz-
neimittelentwicklung ist vielfaltig, da-
mit wir die wirksamste therapeutische
Lésung anbieten kénnen.”

Gentherapien eréffnen neue
Horizonte
Viele schwere, oftmals seltene Er-
krankungen sind genetisch bedingt
und basieren auf Veridnderungen
der DNA. CRISPR/Cas9, auch als
Genschere bekannt, ist ein spe-
zielles, innovatives Verfahren der

Geneditierung. Es veridndert Gene,
indem es die DNA prazise durch-
trennt, einen Teil der DNA entfernt
oder einfiigt.

Die Entwicklung der Geneditierung mit
CRISPR/Cas9 birgt eine Vielzahl von
Einsatzmoglichkeiten und wurde 2020
mit dem Nobelpreis fiir Chemie ausge-
zeichnet. Vertex hat die erste CRISPR/
Cas9-basierte Gentherapie zur Be-
handlung der schweren Sichelzell-
krankheit und der transfusionsabhan-
gigen Beta-Thalassidmie eingefiihrt.
Wer an einer dieser angeborenen,
schweren Bluterkrankungen leidet,
hat oftmals mit starken Schmerzen
und Organschaden zu kdmpfen. Zu-
dem haben die Betroffenen eine stark
eingeschriankte Lebensqualitat und
verkiirzte Lebenserwartung.

Eine Behandlung fiir alle Menschen
mit Mukoviszidose
Mukoviszidose (zystische Fibrose, CF)
ist eine weitere schwere, angeborene
seltene Erkrankung, die bisher nicht

heilbar ist. Bei der Erkrankung ent-
steht in den Zellen zaher Schleim, der
nach und nach die Funktion lebens-
wichtiger Organe beeintrachtigt. Zur
Behandlung der zystischen Fibrose
verfiigt Vertex tber fiinf zugelassene
Therapien, die heute fiir etwa 95 Pro-
zent der Betroffenen geeignet sind.
.Unser Ziel ist es, eine Therapie auch
fiir diejenigen Menschen mit CF zu
entwickeln, die von den vorhandenen
Optionen nicht profitieren kénnen”,
so Andreas Kopp. .Wir glauben an
das Versprechen und das Potenzial
der Wissenschaft, eine lebensver-
andernde Wirkung fiir Menschen mit
schweren und seltenen Erkrankungen

zu erzielen.”
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Seltene Krankheiten

Fast alle Betroffenen sind Frauen

PRIMAR BILIARE CHOLANGITIS | VON TOBIAS LEMSER

Wird die Leber, wie bei der primér bilidren
Cholangitis, kurz PBC, vom eigenen Koérper an-
gegriffen, kann dies weitreichende Folgen fiir
den Organismus haben. In 90 Prozent der Fille
sind Frauen von der chronischen Autoimmun-
erkrankung betroffen, die unbehandelt bis hin
zu einer Leberzirrhose fiihren kann. Die Diag-
nose wird bei ihnen spéter als bei Mannern ge-
stellt. Ein Grund: Medical Gaslighting.

Verortet im rechten Oberbauch, nimmt unse-
re Leber als zentrales Stoffwechselorgan die
aus dem Darm kommenden verdaulichen Stof-
fe auf und verwertet sie. Dabei baut sie nicht
nur aufgenommenes EiweiB in korpereigenes
Eiwei3 um, sondern speichert Kohlenhydrate
und fungiert zudem als Entgiftungszentrale,
indem Schadstoffe, Alkohol und Medikamente
um- und abgebaut werden. Umso schwieriger
flr unseren Kérper, wenn die Leber nicht mehr
wie gewlinscht ihre Dienste leisten kann und
erkrankt — so wie bei der primér bilidaren Chol-
angitis, einer chronischen Lebererkrankung, bei
der die Gallengénge in der Leber angegriffen und
durch eine Entziindung zerstoért werden. Im End-
stadium kann PBC zu einer Zirrhose fihren, die
zumeist todlich endet.

Juckreiz und Miidigkeit

In vielen Fallen verlauft diese seltene Auto-
immunerkrankung schleichend, ohne dass die
Betroffenen davon etwas bemerken. Oft sind es
bei einem routineméaBigen Gesundheits-Check-
up erhohte Leberwerte, die auf eine PBC hin-
deuten. Bis zu 40 Personen von 100.000 sind
hierzulande daran erkrankt. Neun von zehn
Betroffenen sind Frauen, die zumeist das 40.
Lebensjahr bereits Gberschritten haben. Warum
Frauen haufiger betroffen sind, ist bislang nicht
erforscht. Sicher ist allerdings, dass PBC nicht
durch Alkoholmissbrauch oder falsche Er-
nahrung entsteht. Man geht vielmehr davon aus,
dass die Kombination von Umweltfaktoren und
genetischer Veranlagung die chronisch-entziind-
liche Lebererkrankung auslosen kann. Es gilt als
erwiesen, dass Verwandte ersten Grades ein
deutlich erhohtes Risiko haben, an PBC zu er-
kranken.

Eigenverantwortlich handeln
Fachleute raten, wenn die Erkrankung bereits
familiar aufgetreten ist oder es zu typischen

SCHON GEWUSST?

Besteht ein Verdacht auf Leber-
erkrankungen, wird die Konzentration
der alkalischen Phosphatase (AP) im
Blut bestimmt. Gemessen wird der
Wert in Enzymaktivitatseinheiten
pro Liter Substrat. Sind bei Frauen
Werte von 35 bis 105 U/l normal, liegt
bei Mannern der Referenzbereich im
Serum zwischen 40 und 130 U/I.
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Die Leber ist unser zentrales £
Stoffwechsel- und Entgiftungsorgan.

Symptomen wie starker Erschépfung, Juckreiz,
Gelenkschmerzen und einem Druckgefiihl im
Oberbauch kommt, arztlichen Rat einzuholen
— Betroffene berichten auch von trockenen
Schleimhauten der Augen sowie im Mund und
Intimbereich. Grundsatzlich wird empfohlen,
verschiedene Leberwerte — insbesondere den
sogenannten AP-Wert — regelméaBig Uberprifen
zu lassen. Dieser Wert steht fir alkalische Phos-
phatase — ein Stoffwechselenzym, das in den

Hdufig treten verstdrkt
Miidigkeit und
Juckreiz auf.

Zellen verschiedenster Gewebe wie Knochen,
Leber und Gallenwegen vorkommt. Ist der AP-
Wert erhoht, kann dies fiir eine PBC sprechen.

Therapie: weniger Leberschaden

Die PBC lasst sich bislang nicht ursachlich be-
handeln. Laut Angabe der Deutschen Leberhilfe
bestiinden jedoch heute — wenn auch nicht fir
alle Betroffenen, zum Beispiel aufgrund von
Nichtansprechen — durch die symptomatische
Behandlung mit Ursodeoxycholsidure (UDCA)
gute Chancen, die Leberschadigung zu redu-
zieren und die Schwere der Erkrankung positiv
zu beeinflussen beziehungsweise in manchen
Fallen sogar zum Stillstand zu bringen. Immer
weniger PBC-Erkrankte bendtigen heutzutage
eine Lebertransplantation. Damit dies gelingt,
raten Arztinnen und Arzte, sich in die Therapie-
entscheidung aktiv einzubringen und Selbst-
management zu betreiben.

Aufmerksamkeit schaffen

Ein weiterer wichtiger Punkt liegt darin,
Awareness fir PBC zu schaffen — so zum Bei-
spiel anldsslich des internationalen PBC-
Awareness-Monats September mit seinem

iStock/mi-viri

PBC-Awareness-Tag am 10. September. Denn
je mehr Uber die Erkrankung bekannt ist, desto
friher wird im Idealfall die Diagnose gestellt,
und desto eher lasst sich bei Bedarf aktiv
therapeutisch gegensteuern. Der friihen Fest-
stellung der PBC im Weg steht ein Problem, auf
das spezifisch beim Tagesspiegel-Fachforum im
September 2025 zum Thema ,Frauen mit Sel-
tenen Erkrankungen” hingewiesen wurde. Nam-
lich die Tatsache, dass Frauen insbesondere von
seltenen Autoimmunerkrankungen wie der PBC
Uberproportional haufiger als Manner betroffen
sind. Weshalb spielt das fir die Diagnose eine
Rolle? Der ,Gender Health Gap” zeigt sich auch
in der Zeit bis zur Feststellung der Erkrankung:
Frauen warten im Durchschnitt langer auf die
Diagnose einer seltenen Erkrankung als Manner,
wie die Nichtregierungsorganisation EURORDIS
berichtet: Frauen durchschnittlich 5,4 Jahre,
Manner 3,7. Untersuchungen seien notig, um
herauszufinden, woran das konkret liegt, hie3
es auf dem Forum.

Herausforderung speziell fiir Frauen

Ein moglicher Grund flr verzdgerte Diagnosen:
Frauen sind grundsétzlich haufiger vom so-
genannten Medical Gaslighting betroffen. Das
heiBt: Arztinnen, Arzte und medizinisches Fach-
personal sprechen kérperliche Symptome ab
und nehmen sie nicht ernst. Je unklarer zudem
die Symptome, zum Beispiel Erschopfung und
Juckreiz, und je unerforschter die Erkrankung,
desto hoher ist das Risiko fir Medical Gas-
lighting. Mogliche Folgen sind Fehldiagnosen,
verspatete Behandlungen, Verlust des Ver-
trauens in die eigene Wahrnehmung und in die
medizinische Versorgung. Tipp: Wer seine Be-
schwerden infrage gestellt fihlt, darf eine Dia-
gnose hinterfragen und sollte sich nicht scheu-
en, eine Zweitmeinung einzuholen, oder sich
an eines der Zentren fir Seltene Erkrankungen
(ZSE) wenden. Im Fall der PBC kann durch die-
ses aktive, kritische Verhalten das Fortschreiten
der Erkrankung gebremst und eine Schadigung
der Leber im Idealfall verhindert werden. a



.Meine PBC gehort zu mir”

Werbebeitrag — Interview

Kristina Sokolovic ist wie rund 31.000
Menschen in Deutschland an primér bi-
liirer Cholangitis (PBC) erkrankt. Seit
2021 weiB3 die 38-Jdhrige, dass sie an
der nicht heilbaren, aber behandelba-
ren Autoimmunerkrankung der Leber
leidet, die zu etwa 90 Prozent Frauen
betrifft. Kristina spricht offen iiber Dia-
gnose, Therapie und den Alltag mit PBC.

Wie begann deine Geschichte mit der
primaér bilidren Cholangitis? Ausgangs-
punkt war der Tod meines Vaters mit Le-
berzirrhose: Mir wurde eine Abklarung
empfohlen. Da es mir gut ging, habe ich
gezogert, und erst aufféllige Leberwerte
brachten den Verdacht auf PBC. Diese
mogliche Erkrankung wollte ich nicht
wahrhaben.

Wie ging es dann weiter? Erschépfung
und starker Juckreiz wurden zu standi-
gen Begleitern. 2017 lieB ich mich unter-
suchen; die Einschatzung schwankte
zwischen PBC und PSC, also primar
sklerosierender Cholangitis. Sogar von
einer moéglichen Transplantation ,in 15
Jahren” war die Rede. Das musste ich
sacken lassen.

Deine Diagnose - wann kam sie, und
was veradnderte sie fiir dich? PBC wur-
de im Jahr 2021 bestétigt — endlich hat-
ten meine Symptome einen Namen. Der
Juckreiz lieB durch eine medikamentose
Therapie fast vollstandig nach, die Mi-
digkeit schwankt weiterhin.

Wie sieht dein Alltag mit PBC aus? Als
alleinerziehende Konstruktionsinge-
nieurin entlaste ich mich mit einer Vier-
Tage-Woche. Bewegung hélt mich im
Gleichgewicht — Tennis, Radfahren und
kurze Dehnroutinen. Beim Essen folge
ich einem achtsamen, undogmatischen
Ansatz.

Was tun, um der Miidigkeit entgegenzu-
wirken? Ich plane Puffer ein, nutze mei-
ne ,helleren” Phasen fiir Wichtiges und
akzeptiere Pausen. Gute Schlafhygiene
hilft — feste Zeiten, kein Handy, frische
Luft. Und wenn nichts geht, verschiebe
ich Termine, statt mich zu liberlasten.

Gibt es regelmiBige Kontrollen und The-
rapien? Einmal jahrlich mache ich in der
Uniklinik den groBen Check, alle drei Mo-
nate priift meine Hausarztin die Blutwer-
te. So kénnen wir die Therapie frihzeitig
anpassen - das gibt mir Sicherheit.

Wie nimmst du die psychische Be-
lastung wahr? Die Erkrankung bleibt
prasent, selbst wenn ich sie versuche,

sie auszublenden. Ich denke sie mit,
ohne ihr die Kontrolle zu iiberlassen.
Unterstiitzung anzunehmen, Grenzen zu
setzen und gute Tage bewusst wahrzu-
nehmen, all das hilft.

Was wiirdest du frisch Diagnostizier-
ten und ihren Angehérigen raten?
Fragen sammeln, Routinen leben, Kon-
trolle ernst nehmen - so bleibt man
handlungsféahig. Angehorige helfen, das
Leben aktiv zu gestalten. Wissen und
Austausch geben Kraft und eréffnen
neue Moglichkeiten.

Wie lebst du heute mit der PBC? Wichtig
ist, dass ich weiB3, wie ich mit meiner Er-
krankung umgehen muss. Ich habe eine
positive Einstellung zu meiner PBC ge-
funden. Ich mache alles, was mir SpaBB
macht — und das ist auch mein Lebens-
motto. Gleichzeitig brauche ich Erho-
lungsphasen und Zeit zum Durchatmen.
Zudem achte ich auf meine Ernahrung
und ausreichend Bewegung.

Du engagierst dich bei Patiententagen
fur andere Betroffene. Was ist dir dabei
wichtig? Die Veranstaltungsreihe ,PBC
on tour” klart auf zum aktuellen Stand
der Wissenschaft, will die Versorgungs-
wege bei PBC verbessern und bietet Be-
troffenen Raum fiir persénlichen Aus-
tausch. Ich selbst betreue den Workshop
zum Thema Selbstmanagement und
kann so anderen Betroffenen helfen und
sie dazu ermutigen, sich aktiv mit der Er-
krankung auseinanderzusetzen.

Was bringt dir der Austausch mit an-
deren PBC-Patienten im Rahmen der
Tour? Durch das Gesprach mit Men-
schen, die auch primar bilidre Cholangi-
tis haben, erhalte ich immer wieder tolle
Anregungen und GedankenanstoBe, und
ich profitiere unglaublich von ihren Er-
fahrungen. AuBerdem ist es schon zu se-
hen, wie die Teilnehmenden durch den
Austausch mit den anderen bestarkt,
mit einem positiven Gefiihl nach Hause
gehen. Das ist fir mich genau die Moti-
vation, weshalb ich mich bei diesen Ver-
anstaltungen engagiere.

Wie kénnen Arztinnen und Arzte noch
besser unterstiitzen? Klarheit, Raum fiir
Fragen und ehrliche Antworten - ohne
Schonreden, ohne Angst machen. Ver-
standliche Sprache und praktische Tipps
helfen, den Alltag trotz Krankheit gut zu
gestalten.

www.raeume-zum-reden.eu/
seltene-erkrankungen/
primaer-biliaere-cholangitis
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Ich hatte jahrelang mit bleierner
Miidigkeit und qualendem Juckreiz
zu kdmpfen. Nach der Priifung meiner
Leberwerte wurde die seltene Leber-
erkrankung PBC bei mir diagnosti-
ziert. Seitdem beschéftige ich mich
aktiv mit der Erkrankung und den
Symptomen. Gemeinsam mit meinen
Arztinnen und Arzten kann ich so
die beste Therapieentscheidung fiir
mich treffen.

THIS IS 7.4 PBC:
Kistina Sotolovic
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ZU KRISTINAS
INTERVIEW
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Hypoparathyreoidismus mag selten sein —
und doch gibt es viele, die verstehen wie es
sich anflihlt. Sabine, Fabienne und Bettina
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~Taubheitsgefiihle an den
Handen oder im Gesicht
sind typisch”

HYPOPARATHYREOIDISMUS | IM GESPRACH MIT TOBIAS LEMSER

Mehr als 100.000 Menschen sind europa-

weit an Hypoparathyreoidismus, kurz

HypoPT, erkrankt. Dr. med. Pia

Roser, Oberarztin und Fachérztin

fiir Innere Medizin und Endokrino-

logie am Universitatsklinikum

Hamburg-Eppendorf (UKE), zeigt

auf, welche Folgen diese Hormon-

erkrankung haben kann und was
therapeutisch moglich ist.

Frau Dr. Roser, was bedeutet HypoPT
genau? Das ist eine seltene chronische hormonel-
le Erkrankung, bei der der Korper zu wenig oder kein
Parathormon bildet. Dieses Hormon wird in den Neben-
schilddriisen gebildet und ist entscheidend fir die Re-
gulation des Calzium- und Phosphathaushalts. Calzi-
um ist unverzichtbar fir viele Kérperfunktionen wie
die Muskelarbeit, Nervenleitung, Blutgerinnung und
Knochengesundheit.

Wer gehort zur Risikogruppe? Das sind Menschen, die
im Halsbereich operiert wurden, insbesondere an der
Schilddriise. Werden dabei die sehr kleinen Neben-
schilddriisen geschadigt oder versehentlich entfernt,
kann sich ein chronischer HypoPT entwickeln. Da Frauen
haufiger an Schilddriisenerkrankungen leiden und des-
halb 6fter operiert werden, sind sie auch haufiger davon
betroffen. Aber auch genetische Veréanderungen oder
bestimmte Autoimmun- und Stoffwechselerkrankungen
konnen zu einem HypoPT fihren.

Wie duBert sich die Erkrankung? Typisch sind eine aus-
gepragte Mudigkeit und Erschopfung genauso wie Taub-
heitsgefliihle an den Handen, FiiBen oder im Gesicht. Be-
troffene berichten zudem von innerer Unruhe, Angsten,
Konzentrationsproblemen und dem Gefiihl, nicht mehr
klar denken zu kénnen. In ausgepragten Féllen konnen
auch Herzrhythmusstorungen auftreten. Nach Schild-
drisenoperationen gilt es deshalb, Warnzeichen wie an-
haltendes Kribbeln und starke Erschopfung oder geistige
LeistungseinbuBen abkléren zu lassen. Denn bleibt die
Erkrankung unerkannt, kann sie die Lebensqualitat stark
beeintrachtigen und langfristig Organe schadigen.

Welche Behandlungsoptionen gibt es? Die Standard-
therapie besteht aus einer Kombination von Calziumpra-
paraten und aktivem Vitamin D. Ziel ist es, damit den
Calziumspiegel im unteren Normbereich zu halten und
die Beschwerden zu kontrollieren. Sind Betroffene den-
noch eingeschréankt leistungsfahig, kann eine Hormon-
ersatztherapie mit Parathormon in Betracht kommen.

Was raten Sie Betroffenen, wenn es ihnen nicht gut
geht? Wichtig ist, die Symptome nicht zu bagatellisie-
ren und sich zeitnah in einer spezialisierten endokrino-
logischen Praxis oder Klinik vorzustellen. Laborwerte
regelmaBig kontrollieren zu lassen, den offenen Dialog
zu suchen und zudem Selbsthilfegruppen aufzusuchen,
hilft langfristig, eine gute Lebensqualitat aufrechtzu-
erhalten. a



Seltene Erkrankungen brauchen frihe Antworten

Werbebeitrag — Awarenessportrat

Seltene Erkrankungen sind alles andere als
selten. In Deutschland leben rund vier Millio-
nen Menschen mit einer seltenen Erkrankung.
Fiir viele von ihnen beginnt der Weg zur rich-
tigen Diagnose mit Unsicherheit, langen War-
tezeiten und der Suche nach Antworten. All-
jahrlich findet am letzten Tag im Februar der
internationale Rare Disease Day statt.

Dieser Aktionstag macht weltweit darauf auf-
merksam, welche Bediirfnisse Patientinnen und
Patienten mit seltenen Erkrankungen und ihre
Angehorigen haben. Er soll das Bewusstsein
fiir ihre Herausforderungen stérken und dazu
beitragen, dass Versorgung, Forschung und
Verstéandnis in der Gesellschaft weiter vorange-
bracht werden.

Selten fiir den Einzelnen - bedeutend

fiir viele

Eine Erkrankung gilt in der EU als selten, wenn
nicht mehr als fiinf von 10.000 Menschen be-
troffen sind. Doch die Zahl der verschiedenen
Krankheitsbilder ist enorm: iiber 6.000 bis
8.000 seltene Erkrankungen sind bekannt. Vie-
le von ihnen sind genetisch bedingt, verlaufen
fortschreitend und kdnnen bereits im Kindesal-
ter zu Einschrankungen fiihren. Der Weg zur Di-
agnose ist oft eine Odyssee: Symptome dhneln
anderen Krankheitsbildern und werden tiberse-
hen oder falsch interpretiert. Im Durchschnitt
vergehen vier bis acht Jahre bis zur korrekten
Diagnose — wertvolle Zeit, die fiir eine passende
Behandlung verloren geht.

Warum friihe Diagnosen entscheidend sind
Fiir viele Betroffene bedeutet die Suche nach ei-
ner korrekten Diagnose oft Jahre der Ungewiss-
heit. Um diese Zeit zu verkiirzen, spielen geziel-
te Screenings, genetische Testungen und klar
strukturierte Vorsorgepfade eine wichtige Rolle.
Sie kdnnen dazu beitragen, seltene Erkrankun-
gen friiher zu erkennen und Patienten schneller
an spezialisierte Anlaufstellen zu vermitteln.

Seltene Erkrankungen wie die Spinale Muskel-
atrophie (SMA) und Friedreich-Ataxie (FA) ver-
laufen fortschreitend und kdnnen bereits im
Kindesalter zu schweren Einschrankungen fiih-
ren. Je friher die Diagnose gestellt wird, desto
besser sind die Chancen auf eine wirksame Be-
handlung. Die Spinale Muskelatrophie (SMA) ist
eine seltene, genetisch bedingte neuromusku-
lare Erkrankung, die zu einer fortschreitenden

— MEHR INFORMATIONEN

Biogen ist eines der weltweit fihren-
den Biotechnologie-Unternehmen. Es
setzt auf Wissenschaft, um innovative
Behandlungen zu entwickeln. Der An-
spruch des Unternehmens ist es, durch
ganzheitliches Denken Menschen mit
neurologischen, immunologischen und
seltenen Erkrankungen ein selbstbe-
stimmtes Leben zu ermdglichen.

ICH HAB
FRIEDREICH-
ATAXIE.

Muskelschwache und Bewegungsunféhigkeit
fiihrt. Allein in Deutschland leben rund 1.500
Menschen mit SMA - weltweit ist etwa eines
von 10.000 Neugeborenen betroffen. Die Aus-
wirkungen sind gravierend: Unbehandelt kén-
nen schwerbetroffene Babys mit SMA im Schnitt
zwei Jahre Uberleben. Dank des Neugeborenen-
Screenings kann SMA heute bereits erkannt
werden, bevor erste Symptome auftreten. Das
ermoglicht einen friihzeitigen Therapiebeginn -
ein entscheidender Fortschritt, der Kindern die
Chance gibt, motorische Fahigkeiten wie Sitzen,
Krabbeln, Stehen oder sogar Gehen moglichst
normal zu entwickeln.

FA hingegen ist eine seltene, genetisch beding-
te neurologische Erkrankung, die sowohl das
Nervensystem als auch das Herz betreffen kann
und zu fortschreitender Muskelschwache sowie
deutlichen Bewegungseinschrankungen fiihrt. In
Deutschland leben circa 1.300 Menschen mit FA.
Weil die Erkrankung selten vorkommt, kaum be-
kannt ist und ihre Symptome, wie Gangunsicher-
heit oder Sprachstérungen, unspezifisch sind
und einzeln betrachtet werden, bleibt sie haufig
jahrelang unentdeckt. Die Geschichte von Mela-
nie, einer 53-jahrigen Mutter, zeigt diese Reali-
tat: Ihre Diagnose dauerte 13 Jahre — Jahre der
Ungewissheit und falscher Vermutungen.

Genau an diesem Punkt wird deutlich, wie wich-
tig Aufmerksamkeit, Wissen und klare Diagnose-
wege bei seltenen Erkrankungen sind. Je friiher
Arztinnen und Arzte an eine seltene, genetisch

FRIEDREICH

ATAXIE
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Betroffene zeigen Gesicht fir mehr Awareness

bedingte Ursache denken, desto schneller kén-
nen Betroffene den richtigen Weg in spezialisier-
te Zentren finden. Eine breitere Verfligbarkeit
und starkere Nutzung genetischer Testungen
spielen dabei eine zentrale Rolle: Sie ermdogli-
chen es, seltene Erkrankungen wie FA friiher zu
erkennen, Fehldiagnosen zu vermeiden und Pa-
tienten schneller zu einer passenden Betreuung
zu fiihren.

Gemeinsam fiir eine bessere Zukunft
Betroffene kdmpfen nicht nur gegen die Krank-
heit selbst, sondern auch gegen Vorurteile und
das Unwissen ihrer Mitmenschen. Viele erleben
taglich Ausgrenzung und mangelndes Verstand-
nis. Die Initiative ,Ich hab Friedreich-Ataxie.”, ins
Leben gerufen vom Biotechnologieunternehmen
Biogen in Zusammenarbeit mit dem Friedreich-
Ataxie Forderverein e.V., der Deutschen Here-
do-Ataxie Gesellschaft e.V. und Betroffenen,
mochte fir diese Erkrankung mehr Aufmerk-
samkeit, die Diagnose beschleunigen und die
Situation der Betroffenen verbessern. Menschen
mit FA, SMA und anderen seltenen Erkrankun-
gen stoBBen oft auf Barrieren im Alltag und in den
Kopfen ihrer Mitmenschen. Biogen setzt hier an:
mit Aufklarung, dem Ziel, gesellschaftliche Ak-
zeptanz zu fordern und die Patienten-Commu-
nity zu starken. Um den Austausch zu forcieren,
hat Biogen Formate wie SMAlltalk, eine interak-
tive Plattform zu vielféltigen Themen rund um
SMA ins Leben gerufen.

www.biogen.de
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Seltene Krankheiten

Advertorial

~Der Umgang mit der Krankheit ist eine Teamleistung”

PSYCHOLOGISCHE HILFE | IM GESPRACH MIT TOBIAS LEMSER

Oft ist der Weg bis zur Diagnose bei einer sel-
tenen Erkrankung lang und miihsam
- was besonders aufs Gemiit
schlagen kann. Die Psycho-
login Chris Wolf erldutert,
warum psychologische
Unterstiitzung fiir die
Betroffenen wichtig ist
und weshalb auch Eltern
und Angehoérige dringend
Hilfsangebote annehmen
sollten.

Frau Wolf, bis zur Diagnose einer
seltenen Krankheit vergehen durchschnitt-
lich vier bis acht Jahre. Was macht diese Zeit
der Ungewissheit so zermiirbend? Da pas-
siert emotional sehr viel. Betroffene entdecken
Symptome und erleben dadurch einen Leidens-
druck. Nicht selten reagiert die Umgebung mit
Unverstandnis oder guten Ratschlédgen, die eher
verunsichern. Angst, Sorge, Beschwerden und
Verunsicherung wechseln mit der Frage, ob man
sich das nicht alles einbilde oder ob es ,psycho-
somatisch” sei. Man lebt in einem Raum der Un-
scharfe. Symptome empfindet man real, aber
das System liefert keine Deutung — man hangt
gewissermaBen in der Luft.

Sie haben groBe Erfahrung in der Arbeit
rund um seltene Erkrankungen und wissen
dadurch, wie wichtig in so einer hilflosen Si-
tuation psychologische Unterstiitzung sein
kann. Ab wann raten Sie dazu? Je friiher, desto
besser. Das Problem liegt in der Verfligbarkeit
entsprechender Professionals. Ich empfehle,
direkt zu schauen, wen man finden und konsul-
tieren kann. Tatsachlich erlebe ich, dass neben
dem Gesprach mit einer guten Therapeutin oder
einem guten Therapeuten gerade der Austausch
mit anderen Betroffenen sehr hilfreich ist. Vor
der Diagnose ist dieser jedoch nicht moglich.
Emotional unterstitzende Personen wie Fami-
lie und Freunde sind wertvoll, konnen jedoch
inhaltlich verwirrend wirken, wenn ihnen selbst
der Bezugsrahmen fehlt.

Und wie kann man Unterstiitzung finden? Das
ist leider nicht einfach. Zumeist missen Be-
troffene diese selbst organisieren — eine stille
Koordinationslast, die eigentlich zum System
gehoren misste. Ich empfehle, breit zu suchen —
in Zentren, Ambulanzen, bei Psychotherapeuten
und psychosozialen Beratungsstellen. Der Um-
gang mit seltenen Erkrankungen ist generell eine
Teamleistung. Und je friiher das Team entsteht,
desto tragfahiger wird es.

Noch unangenehmer wird die Situation, wenn
die Beschwerden vom Umfeld als ,psycho-
somatisch” abgetan werden. Wie sollten Be-
troffene damit umgehen? Dies erzeugt eine
doppelte Last: Man leidet unter den Sympto-
men und muss gleichzeitig um die Legitimitat
des Leidens kampfen. Da wird der Mensch mit
seinen Leiden kaum noch gesehen, oder er fihlt
sich kaum noch gesehen. Hilfreich ist, wenn man
sich selbst ,versichert”, wie es einem geht, etwa
durch das Dokumentieren von Symptomen in
einem Tagebuch. Ebenso sinnvoll sind vorab
Uberlegte, ruhige Antworten auf entsprechende
Vorwirfe. Psychologische Unterstitzung kann
hier entscheidend helfen, die eigene Wahr-
nehmung zu stabilisieren und fir sich einzu-
treten, statt an sich selbst zu zweifeln.

Ist die Diagnose endlich da, was macht das aus
lhrer Erfahrung mit der erkrankten Person?
Ist es eine Art Erleichterung? Ja, haufig ist das
so. Nun wei8 man endlich, was ohnehin schon
klar war: Es gibt eine Ursache. Allerdings kommt
nun auch eine neue Welle an Fragen zu Zukunft,
Prognose und Therapie. Nicht selten hat man
im Verlauf der Diagnostik auch ein arztliches
Supportteam gefunden, um diese Frage mit
kompetenter Unterstiitzung anzugehen. >

Morbus Fabry — selten und belastend

«lch war jahrelang stindig miide,
hatte Schmerzen in Hinden und
FiiBen und immer wieder Arztter-
mine - aber keine klare Erklarung.
Erst spit bekam alles einen Namen:
Morbus Fabry.” Viele Betroffene
berichten von ihnlichen Erfahrun-
gen. Die Diagnose kommt oft erst
nach einer langen Odyssee durch
Praxen und Kliniken. Fiir viele
ist sie ein Schock, aber auch eine
Erleichterung.

Morbus Fabry ist eine seltene, erblich
bedingte Stoffwechselerkrankung aus
der Gruppe der lysosomalen Spei-
cherkrankheiten. Nur einige Tausend

Wir férdern Austausch, Beratung und Forschung fiir Menschen mit Morbus Fabry.

Eine friihe Diagnose ist entscheidend,
um Lebensqualitit und Lebenserwar-
tung zu verbessern.

Die Rolle der Selbsthilfe
Die Morbus Fabry Selbsthilfegruppe
e.V. bietet Betroffenen und Ange-
horigen Information, Austausch und
Unterstiitzung. Unter anderem durch
regelmafige Veranstaltungen und
die viermal im Jahr erscheinenden
.Fabry-News", dem Magazin von und
fir Betroffene. Der Kontakt zu Men-
schen mit 3dhnlichen Erfahrungen
hilft, sich weniger allein zu fiihlen,
und gibt Orientierung im Umgang
mit Arztinnen und Arzten, Therapien

Menschen in Deutschland sind davon
betroffen. Ursache ist ein Mangel
des Enzyms Alpha-Galaktosidase A.
Dadurch lagern sich bestimmte Fett-
stoffe in den Zellen ab und schidigen
nach und nach verschiedene Organe.
Da viele Organsysteme betroffen sein
kénnen, gilt Morbus Fabry als System-
erkrankung - und ist entsprechend
schwer zu erkennen. Hinzu kommt,
dass nicht alle Patientinnen und Pa-
tienten an allen Symptomen leiden.

Eingeschrinkte Lebensqualitt
Die Beschwerden sind vielfltig und
individuell unterschiedlich. Frauen

kénnen auch einen milderen Krank-
heitsverlauf zeigen. Haufig sind bren-
nende oder stechende Schmerzen in
Handen und FiiBen, besonders bei
Fieber, Stress oder Hitze. Viele Be-
troffene leiden unter starker Miidig-
keit, Magen-Darm-Problemen oder
einer verminderten Schweifbildung.
Oft beginnen diese Beschwerden be-
reits im Kindes- oder Jugendalter. Im
weiteren Verlauf konnen Herz, Nie-
ren und Gehirn betroffen sein, etwa
durch Herzrhythmusstdrungen, eine
eingeschrankte Nierenfunktion oder
Schlaganfille — auch schon bei jiin-
geren Menschen. Diese Unsicherheit

und die oft unsichtbaren Symptome
belasten Alltag, Ausbildung, Beruf
und soziale Kontakte erheblich.

Behandlung und Versorgung
Morbus Fabry ist derzeit nicht heilbar,
aber behandelbar. Ziel der Therapie
ist es, das Fortschreiten der Erkran-
kung zu verlangsamen und Organ-
schaden zu verhindern. Dazu stehen
Enzymersatztherapien sowie weitere
medikamentése Behandlungsansatze
zur Verfiigung. Erganzend ist eine re-
gelmaBige Betreuung in spezialisier-
ten Zentren wichtig, da verschiedene
Fachrichtungen eingebunden sind.

und sozialrechtlichen Fragen. Selbst-
hilfe schafft Wissen, Vernetzung und
Mut — und ist fiir viele ein wichtiger
Anker im Leben mit einer seltenen
Erkrankung.
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Morbus Fabry Selbsthilfegruppe e.V.

www.fabry-shg.de



Anzeige

>[>  Daneben ist der Zeitpunkt gekommen,
sich gezielt an Patientengruppen zu wenden.

Nicht selten fiihlen sich Betroffene stigmati-
siert. Welchen Rat haben Sie dann? In diesem
Fall kdnnen auch Influencer aus sozialen Medien
hilfreich sein. Zur seltenen Hautkrankheit Epi-
dermolysis bullosa beispielsweise gibt es tolle
Seiten, tolle Menschen. Wichtig ist zudem, sich
auf mogliche Situationen vorzubereiten und
insbesondere Kinder zu starken. Hilfreich sind
einfache, klare Satze, die Sicherheit geben und
Berlihrungséngste abbauen. Zum Beispiel: ,Ich
mochte dich direkt ansprechen, denn ich habe
eine seltene Erkrankung, weswegen meine Haut
sehr zart und ganz schnell verletzt ist. Fir mich
ist das normal. Du brauchst dir deshalb keine
Sorgen zu machen. Und es ist nicht ansteckend,
falls du dariber nachdenkst. Ich sage dir, wenn
ich Hilfe brauchen wiirde. Okay?"

Oft werden Geschwister durch den Pflege-
aufwand emotional vernachléssigt. Wie ist
damit umzugehen? Es ist wichtig, Geschwister
tiber ihre Sorgen und auch irrationalen Angste
oder Schuldfragen — falls moglich — sprechen zu
lassen. Auch gilt es, Pausen und Normalitat zu
ermoglichen und besonders darauf zu achten,
dass sie SpaB und Freude haben dirfen und
sollen — ohne schlechtes Gewissen! Bei pflege-
rischen Tatigkeiten sind Geschwister bisweilen

In‘Familien mit Betroffenen sollten Pausen

vom Alltag und S_paB nicht zu kurz kommen.

wertvolle Helfer, weil sie mit dem betroffenen
Kind ganz ohne Drama umgehen. In einem
solchen Fall kann eine konkrete, nicht Gber-
fordernde Aufgabe sinnvoll und schén sein, wie
etwa beim Verbandswechsel vorzulesen oder
herumzualbern.

Gerade bei Eltern kommt die Selbstfiirsorge
erheblich zu kurz. Haben Sie abschlieBend
noch einen Tipp? Eltern kénnen nur dann gut
unterstitzen, wenn es ihnen selbst einigermaBen

gut geht. Entlastend wirkt es, Zustéandigkeiten
zu verteilen, Pausen bewusst einzuplanen und
die Last der Betreuung und Pflege auf mehrere
Schultern zu verteilen. Auch kénnen Gesprache
mit anderen Betroffenen oder professionellen
Begleitern helfen, sich selbst die Erlaubnis zur
Selbstfiirsorge zu geben und diese zu priorisie-
ren. Doch seltene Erkrankungen werden nicht al-
lein bewaltigt, sondern im Team. Eltern, die sich
nicht vollstandig verausgaben, sind letztlich fur
alle Beteiligten eine gréBere Stitze. a
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WOANDERE NUR
FRAGEZEICHEN
SEHEN.

In Deutschland leben rund 4 Mio. Menschen
mit einer Seltenen Erkrankung - auch Olivia,
Clara und Sabine. Wir bei Chiesi geben ihnen
Sichtbarkeit und eine Stimme - und entwi-

Sabine lebt mit
Lipodystrophie

Clara iebt mit
Epiderrﬂ)"\olysis buwaszi'
ckeln Therapien und individuelle Lésungen ‘ ) "

fur Seltene Erkrankungen.
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Advertorial

DermaKID$S begleitet Schmetter-
lingskinder von Geburt an und un-
terstiitzt Familien in jeder Lebens-
phase. Mit dem EB-Family Treffen
hat der unabhingige, gemeinniit-
zige Verein eine viertigige Auszeit
geschaffen, die nicht nur den be-
troffenen Kindern, sondern Eltern
und Geschwistern gleichermaBen
unvergessliche Momente schenkt
- Momente, in denen Schmerz, Sor-
gen und die dauerhafte Belastung
des Alltags fiir kurze Zeit in den

Hintergrund treten diirfen.

ZIELE VON DERMAKIDS

1. Den Alltag mit EB verbessern

Wir helfen EB-Betroffenen dabei, ihre
Belastungen zu reduzieren. Wir erfiillen
Herzenswiinsche, erméglichen Freizeit-
aktivitaten und unterstiitzen materiell
und direkt.

2. Wissen zuginglich machen

Mit unserer kostenlosen Infofibel, Bro-
schiiren, Online-Angeboten oder auch
dem Family-Treffen geben wir Wissen
weiter. Unsere Expertinnen und Exper-
ten beraten individuell.

3. Mut und Kraft spenden
Wir sind fiir die Betroffenen und ihre
Familien da, starken durch Verstandnis,
Zuspruch und Motivation.

4. Versorgungsnetzwerke optimieren
Wir engagieren uns fiir eine ganzheit-
liche Versorgung, die medizinische
wie psychosoziale Aspekte umfasst,
und kooperieren dafiir mit anderen
Einrichtungen.

5. Mehr Offentlichkeit fiir EB
Gemeinsam mit den Betroffenen
méchten wir die Versorgung verbes-
sern, informieren, sensibilisieren und
aktivieren.

Epidermolysis bullosa:
Ein Treffen im Zeichen der Schmetterlingskinder

Zeit zum Spielen bleibt im Alltag
kaum, da Verbandswechsel, Pflege
und oft mithsame Nahrungsaufnah-
me viele Stunden am Tag einnehmen.
Eine unbeschwerte Kindheit ist den
Schmetterlingskindern, auch auf-
grund ihres Andersseins, verwehrt,
denn sie leiden unter Epidermolysis
bullosa (EB). Doch EB betrifft immer
die gesamte Familie: Geschwister
lernen friih, Riicksicht zu nehmen,
zuriickzustecken und Verantwor-
tung zu tragen. Eigene Bediirfnisse
und Sorgen bleiben dabei haufig
unausgesprochen.

Verletzliche Haut
Epidermolysis bullosa ist eine Grup-
pe seltener, erblich bedingter Haut-
erkrankungen, die auf angeborenen
Schaden an eiweiBbildenden Genen
beruhen. Die fir den Zusammen-
halt der Hautschichten notwendi-
gen ,Klebstoffproteine” fehlen oder
funktionieren nicht richtig. Die Fol-
ge ist eine extrem verletzliche Haut,
so empfindlich wie die Fliigel von
Schmetterlingen — daher der Begriff
Schmetterlingskrankheit. Bereits ge-
ringe Reibung, Druck oder Hitze kén-
nen schmerzhafte Blasen und offene
Wunden verursachen, auch an den
Schleimhauten.

Die Erkrankung zeigt sich meist un-
mittelbar nach der Geburt. Weltweit
sind schatzungsweise 500.000 Men-
schen betroffen, in Deutschland rund
4.000. Wahrend bei milderen Formen
die Blasen ohne bleibende Schaden
abheilen, kommt es bei schweren
Verlaufen zu ausgepragter Narben-
bildung, die auch innere Organe be-
treffen kann und teils zu schweren
Funktionsstérungen und Behinde-
rungen fiihrt.

Eine ursichliche Heilung ist der-
zeit nicht méglich. Die Therapie
beschrankt sich auf eine tagliche

spezialisierte Wundversorgung, ein
konsequentes Schmerzmanagement
und eine interdisziplinire medizini-
sche Betreuung.

=
.

Versorgungsqualitit verbessern
Die immensen Einschrankungen im
Alltag, die teils stundenlange tagli-
che Wundversorgung, der permanen-
te Umgang mit Schmerzen sowie die
psychische und physische Dauerbe-
lastung stellen das Leben mit EB vor
enorme Herausforderungen — nicht
nur fiir das betroffene Kind, sondern

fur die gesamte Familie. Haufig iiber-
nehmen insbesondere Mitter den
GroBteil der Pflege und geben ihren
Beruf ganz oder teilweise auf. Die
Folgen sind finanzielle EinbuRen, ein-
geschrankte berufliche Perspektiven
und zuséatzliche Belastungen fiir das
Familiensystem.

.Mein Ziel ist es, dass jede Familie
mit einem EB-Kind die bestmégliche
Versorgung erhélt. So méchte ich
dazu beitragen, unsere Gesellschaft
positiv zu verdndern”, sagt Sandy
Katzer, Griinderin und Vorstands-
vorsitzende von DermaKIDS e.V. Im
Jahr 2004 traf sie erstmals auf ein
Schmetterlingskind und erfuhr, wie
wenig Unterstiitzung Familien mit EB
damals erhielten.

.Mit lhrer Hilfe wird

das ndchste EB-Family

Treffen méglich.”

Ein wichtiger Meilenstein zur nach-
haltigen Verbesserung der Versor-
gungsqualitat war 2024 die Er6ffnung
der EB-Ambulanz und des EB-Thera-
piezentrums in Kooperation mit dem
Fachkrankenhaus Schloss Friedens-
burg. Dies nahm DermaKIDS zum An-
lass fiir das erste EB-Family Treffen
- eine dringend benétigte Auszeit fiir
Schmetterlingskinder, ihre Geschwis-
ter und Eltern.

Verstindnis und Akzeptanz
Vier Tage voller Gemeinschaft — ohne
Ausgrenzung, ohne fragende Blicke,
ohne Rechtfertigung. Dafiir aber
mit einer groBen Portion Ablenkung
von Schmerzen, Pflege und DD



D> Sorgen. Das Familux Resort
.The Grand Green”, nahe dem neuen
Therapiezentrum gelegen, speziell
auf Familien ausgerichtet und barrie-
refrei, bot einen geschitzten Raum,
um den herausfordernden Alltag hin-
ter sich zu lassen.

Eltern konnten sich austauschen,
ohne ihre Situation erklaren zu
miissen. Kinder - mit EB ebenso
wie ihre gesunden Geschwister -
fanden neue Freiriume, Normalitat
und Freundschaften. Was fiir viele
Familien selbstverstandlich ist — ein
gemeinsamer Urlaub, ein Besuch im
Schwimmbad oder unbeschwerte
Kinderbetreuung — bleibt EB-Fa-

¥

milien meist verwehrt. Beim EB-Fa-
mily Treffen war all das méglich.
LFir die Familien sind diese Tage von
unschatzbarem Wert. Sie schenken
Gemeinschaft, Entlastung und Kraft
- und wirken weit iiber das Treffen
hinaus in einen Alltag hinein, dessen
Schwere Gesunde kaum ermessen
kénnen”, so Sandy Katzer.

Positive Erfahrungen schaffen
Von Schnitzeljagd und Glitzer-Tattoos
iiber das Gestalten von Kuscheltieren
und Autoscooterfahren bis hin zu
Teenager-Extras wie einer Poolparty:
Das sorgfiltig konzipierte Programm

erméglichte wertvolle Familienzeit
und individuelle Freizeitaktivitaten.

.Es wurde an alles gedacht, und wir
konnten es in vollen Ziigen genieBen”,
berichtet die Mutter von Schmetter-
lingskind Henry. ,Trotz all der Schwe-
re, die die Krankheit mit sich bringt,
ist es leichter, damit umzugehen,
wenn man ein starkes Team an seiner
Seite weil.”

Dank der ganztagigen Kinderbetreu-
ung konnten Eltern diese Zeit auch
beim Yoga oder im groRziigigen Ho-
tel-Spa nutzen — in dem sicheren
Wissen, dass ihre Kinder verstanden,
gut betreut und ohne Vorurteile be-

S ==\
gleitet wurden. Fiir viele war es die
erste echte Entlastung seit Jahren.
Auch die Abende schufen besondere
Erinnerungen: mit dem Konzert der
.The Voice of Germany"-Gewinnerin

Emely Myles, einem Casino-Abend
und einer groBen Tombola.

Die kostenlosen Biifetts zu allen
Mahlzeiten boten glutenfreie, vegane
und reizarme Optionen. Snacks und
Getranke standen ganztagig zur Ver-
fugung. .Wir schwiarmen immer noch
von diesem unvergesslichen Wochen-
ende in Oberhof”, resiimiert die Fami-
lie von Noah.

T

Wertvolles Wissen,

hilfreiche Beratung
Auch Informationsangebote kamen
beim EB-Family Treffen nicht zu kurz.
In drei Symposien informierten Fach-
leute iiber aktuelle Entwicklungen bei
DermaKIDS und in der medizinischen
Therapie, gaben Ernihrungstipps und
stellten Casemanagement, Familien-
therapie und Sozialberatung anhand
konkreter Fallbeispiele vor.

An Infostdnden beriet das Derma-
KIDS-Team zu Verbandsmaterialien,
stellte Produktproben zur Verfiigung
und trug so zur Verbesserung der Ver-
sorgung im Alltag bei. Auch das Team
des Fachkrankenhauses Schloss Frie-
densburg war vor Ort. Die Familien
nutzten die Gelegenheit, persénliche
Anliegen auBerhalb des Klinikalltags
zu besprechen.

Die EB-Familien brauchen Sie
.Ich méchte mich im Namen meiner
gesamten Familie ganz herzlich fiir
dieses wunderschéne Wochenen-
de voller unvergesslicher Momente,
emotionaler Begegnungen, wertvol-
ler Gesprache und hervorragender
Informationsangebote bedanken”,
schreibt die Mutter von Schmetter-
lingskind Julian. Fir Familien mit

einem EB-Kind bedeutet das EB-Fa-
mily Treffen weit mehr als eine kur-
ze Auszeit: Es schenkt Normalitat,
Leichtigkeit und das Gefiihl, nicht
allein zu sein.

.Damit dieser kostbare Moment der
Leichtigkeit, ein Stiick ,normales’
Leben, erneut stattfinden kann — das
nichste EB-Family Treffen ist fiir Ja-
nuar 2027 geplant und soll erstmals
um einen zusatzlichen Tag verlangert
werden —, brauchen wir lhre Hilfe", so
Sandy Katzer. ,Jede Spende schenkt
Hoffnung und Kraft, jedes Zeichen
Ihrer Unterstiitzung hilft, ein weiteres
Treffen zu erméglichen.”

Erleben Sie das EB-
Family Treffen haut-
nah: Jetzt scannen
und Video sehen

47
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Seltene Krankheiten

Mit Gentherapien gegen

den Sehverlust

RETINITIS PIGMENTOSA | VON NADINE EFFERT

Zuerst kommt das schlechte Sehen bei Dunkel-
heit, dann die schleichende Einschriankung
des peripheren Gesichtsfeldes. Die Welt wird
farbloser, bis das Augenlicht bei schweren Ver-
laufen komplett erlischt. Hinter diesen Symp-
tomen steckt die bislang nicht heilbare Retinitis
pigmentosa. Warum bei Verdacht ein Gentest
wichtig ist und welche neuen Behandlungs-
ansitze vielversprechend sind.

Unter den FiBen ein Skateboard, in der Hand
ein Blindenstock: Wer Johannes Bruckmeier
durch Nirnberg diisen oder im Skatepark Gber
Rampen springen sieht, staunt nicht schlecht,
denn erist mit einem Sehvermdgen von nur zwei
Prozent fast blind. Der 31-Jahrige lebt seit seiner
Geburt mit der Erbkrankheit Retinitis pigmento-
sa (RP), von deren verschiedenen Formen nach
Angaben der Selbsthilfevereinigung Pro Retina
in Deutschland 30.000 bis 40.000 Menschen
betroffen sind — manche bereits als Kind, ande-
re erst im Erwachsenenalter.

Zerstorung der Netzhaut

Bei der RP handelt es sich um eine Gruppe von
erblichen Augenerkrankungen, die zu einer
Degeneration der fiir das Sehen verantwort-
lichen Netzhautzellen, den sogenannten Foto-
rezeptoren, fihren — und zwar von der auBeren
Netzhaut beginnend, zur Mitte fortschreiten.

Daher auch die typische tun-
nelartige Gesichtsfeldverengung.
Unbehandelt kommt es zu einem
schleichenden Abbau der Seh-
kraft bis hin zur Erblindung.

Molekulargenetische Diagnostik
Veranderungen, sogenannte Muta-
tionen, in Uber 100 verschiedenen
Genen kdénnen bislang mit ver-
schiedenen RP-Formen in Ver-
bindung gebracht werden. Bei
Verdacht auf RP sollte daher
eine molekulargenetische Diagnostik erfol-
gen. Mit der auf einer Blutprobe basierenden
Gen-Analyse erfolgt eine exakte Diagnose.

Betroffene verlieren
das Sehvermégen in
der Peripherie.

Zudem kann das Risiko fiir weitere Betroffene
in der Familie bestimmt werden, und es be-
steht die Chance auf eine Therapie, darunter
die Mikrostromtherapie und die transkorneale
Elektrostimulation, mit der schwerwiegende

Selbstbestimmt leben mit Retinitis pigmentosa

Werbebeitrag — Awarenessportrat

Eine Analyse der Gene deckt Mutationen
auf und erméglicht eine exakte Diagnose.«

Einschrankungen des Sehvermoégens hinaus-
gezogert werden konnen.

Hoffnungstriager Gentherapien

Fur eine seltene Unterform der RP gibt es be-
reits eine zugelassene Gentherapie. Es handelt
sich dabei um eine Genersatztherapie, bei der
die fehlende Erbinformation in den Zielzellen
mithilfe von veranderten Virenpartikeln ergénzt
wird. Der Behandlungserfolg ist von einem fri-
hen Therapiestart abhéangig. Das Gute: Das
Auge lasst sich mit Gentherapien einfacher
behandeln als manch anderes Organ, weil es
flr Therapien besser zuganglich ist. An neuen
Gen- und medikamentésen Therapieansatzen
wird aktuell geforscht. Anlass zur Hoffnung bei
den Betroffen. a

Retinitis pigmentosa (RP) ist
mehr als ein Befund. Diese Dia-
gnose erschiittert die Betroffe-
nen und ihre Familien, und sie
macht Angst. Die Vorstellung,
schrittweise das Augenlicht zu
verlieren und die Selbststédndig-
keit einzubiiBen, ist eine enor-
me seelische Belastung, wei
Dr. Sandra Jansen, Fachrefe-
rentin Diagnose & Forschung PRO
RETINA Deutschland e. V.

Ungewissheit pragt den Alltag:
Wie wird sich die Erkrankung ent-
wickeln? Kann ich meinen Beruf
weiter ausliben? Was bedeutet RP
fur meine Familie, meine Partner-
schaft, meine Zukunft? Gibt es
Hilfen und Hilfsmittel, die mir ein
selbstbestimmtes Leben ermog-
lichen? In dieser Situation brau-
chen Betroffene vor allem Antwor-
ten auf ihre Fragen, Orientierung,
Verstandnis und Hoffnung.

Empowerment durch Wissen
Angst entsteht oft durch man-
gelndes Wissen. Wissen dagegen

gibt Halt und Stérke. Daher bietet
die Selbsthilfeorganisation PRO
RETINA Deutschland e.V. medizi-
nische Informationen verstandlich
aufbereitet — auf der Website, in
Broschiiren und Patientenveran-
staltungen. Betroffene haben so
die Moglichkeit, ihre Erkrankung
besser zu verstehen und auf Au-
genhohe mit Arztinnen und Arz-
ten zu sprechen. So gewinnen sie
Selbstvertrauen, verharren nichtin
passiver Ohnmacht, sondern kon-
nen aktiv mitgestalten. Durch die
Forschungsférderung und das PRO
RETINA Patientenregister eréffnet

die Organisation zudem Zugéange
zu klinischen Studien und damit
Hoffnung auf neue Therapien.

Konkrete Unterstiitzung

im Alltag

Besonders wertvoll fiir die Betrof-
fenen ist die personliche Unter-
stiitzung durch die ehrenamtlichen
Beraterinnen und Berater von PRO
RETINA. Sie sind selbst betroffen
und verstehen die Angste und
Sorgen. Sie helfen, die passenden
Hilfsmittel oder digitale Werkzeuge
fiir den Alltag zu finden. Mit Empa-
thie und Erfahrung beantworten
sie ganz konkrete Fragen: Was er-
leichtert den Alltag? Wie gelingt
Teilhabe in Beruf, Familie und Part-
nerschaft? So eréffnen sie Wege
zum Erhalt der Selbststandigkeit,
sind ein Schliissel zu Teilhabe und
starken die Lebensqualitat der
Betroffenen.

EUTB® - unabhingig beraten -
selbstbestimmt teilhaben
Menschen mit einer Behinde-
rung kénnen sich bei Fragen der

Rehabilitation und Teilhabe an die
Erganzende unabhéngige Teilha-
beberatung (EUTB®) wenden. Sie
unterstitzt kostenlos unter ande-
rem bei den Themen Hilfsmittel,
Assistenzen, Schwerbehinderten-
ausweis oder Pflege. PRO RETINA
betreibt bundesweit 24 EUTB®-
Stellen und stérkt Betroffene und
Angehorige bei einer selbstbe-
stimmten Lebensfiihrung.

Betroffene sind nicht allein
Unendlich wertvoll ist auch der
Austausch mit anderen Patien-
tinnen und Patienten, zum Bei-
spiel bei Regionalgruppentreffen.
Hier erleben sie den Rickhalt
einer starken Gemeinschaft. Das
schenkt ihnen Selbstvertrauen,
Mut und Hoffnung.

Daher appelliert PRO RETINA:
Vermitteln Sie Betroffenen den
Kontakt zur Selbsthilfe. Hier er-
halten sie Antworten und spiiren:
Sie sind nicht allein.

www.pro-retina.de




Die OkuStim®-Therapie — den Verlauf dndern

Advertorial

Anja Renner, deutsche Paratriathletin,

.Die Entscheidung, mit der TES-Thera-
pie zu beginnen, war fiir mich ein gro-
Ber Schritt — aber einer, der sich richtig
anfiihlte. Seit Herbst 2023 nutze ich das
OkuStim® und setze dabei nicht einfach
nur auf eine Therapie, sondern auf ein
Netzwerk, das mitdenkt und begleitet.
Das ist fiir mich ein entscheidender Fak-
tor — sowohl aus sportlicher als auch aus
persénlicher Sicht.”

Retinitis pigmentosa (RP) gehért zu
den seltenen Erkrankungen - und
ist zugleich die haufigste Ursache
fiir Sehbehinderung und Blindheit
im erwerbsfihigen Alter. Mit der
innovativen OkuStim®-Therapie,
die mit schwachen elektrischen
Stromen arbeitet, kann das Fort-
schreiten der Erkrankung verlang-
samt werden.

Viele Betroffene zeigen bereits friih
Symptome: Rund 75 Prozent erleben
erste Einschrankungen ihres Sehens
vor dem 30. Lebensjahr, etwa die
Halfte ist mit 55 Jahren gesetzlich
blind." Am ,Tag der Seltenen Krank-
heiten” riickt damit eine Erkrankung
in den Fokus, deren Auswirkungen
weit iiber das Auge hinausgehen: Sie
fihrt zu Einschrankungen im Beruf,
der Selbststandigkeit und der gesell-
schaftlichen Teilhabe.

RP ist bislang nicht heilbar. Fiir eine
sehr seltene genetische Unterform
steht inzwischen eine zugelassene
Gentherapie zur Verfigung, fiir die
grofe Mehrheit der Patientinnen und
Patienten jedoch nicht. Umso groBer
ist der Bedarf an genunabhéngigen
Therapieansitzen, die ergénzend zu
bestehenden und zukiinftigen Verfah-
ren eingesetzt werden kénnen und da-
rauf abzielen, den Krankheitsverlauf
zu verlangsamen oder aufzuhalten.

Rein physikalische Methode
Einen solchen Ansatz verfolgt die
OkuStim®-Therapie. Sie basiert auf
der transkornealen elektrischen
Stimulation (TES), bei der sehr

ERFAHRUNGSBERICHT

Usher-Syndrom

schwache elektrische Impulse iber
die Hornhaut in das Auge geleitet
werden. Diese rein physikalische
Methode kommt ohne Medikamen-
te und operative Eingriffe aus. Ziel
der Therapie ist es, kérpereigene
Schutz- und Stoffwechselprozesse
in der Netzhaut zu aktivieren und so
vorhandene Fotorezeptoren méglichst
lange funktionsfahig zu halten.? Wich-
tig ist dabei eine realistische Einord-
nung: Die OkuStim®-Therapie kann
keine zerstorten Sehzellen wieder-
herstellen, sie kann jedoch bei regel-
maBiger Anwendung dazu beitragen,
den fortschreitenden Verlust des
Gesichtsfeldes zu verlangsamen. Vo-
raussetzung ist ein noch vorhandenes
Restsehvermogen.

Zuverlassige Anwendung zu Hause
Mit dem OkuStim®2 steht heute ein
weiterentwickeltes System zur Ver-
figung, das die selbststandige An-
wendung der Therapie im Alltag
erleichtert. Es ist das einzige ver-
schreibungspflichtige Medizinprodukt
mit CE-Kennzeichen zur Behandlung
der RP - einschlieBlich syndromaler
Formen wie dem Usher-Syndrom -
und kann unabhéngig vom zugrunde
liegenden Gendefekt angewendet
werden. Das System ist fiir die An-
wendung zu Hause konzipiert: Einmal
wochentlich stimulieren Patientinnen
und Patienten ihre Netzhaut fiir 30
Minuten, die individuelle Stimulati-
onsstarke wird zuvor vom Augenarzt
festgelegt und gespeichert.

Das kompakte Headset ist in seiner
Gestaltung konsequent auf die An-
forderungen seheingeschrinkter
Menschen ausgerichtet. Die haar-
feinen Elektroden werden iiber eine
patentierte magnetische Befestigung
sicher, hygienisch und beriihrungsfrei
positioniert. Akustische Riickmel-
dungen und taktil klar unterscheidba-
re Bedienelemente unterstiitzen eine
zuverldssige Anwendung. Die nutzer-
zentrierte Gestaltung des OkuStim®2,
die eine sichere und komfortable
Selbstanwendung einer komplexen
Therapie erméglicht, wurde 2026
mit dem German Design Award Gold
ausgezeichnet.

Gesichtsfeldverlust bremsen
Wirksamkeit und Sicherheit der TES
sind in mehreren klinischen Studien
untersucht worden. Diese zeigen, dass
die regelmiRige Anwendung die Netz-
hautaktivitat erhalten kann und gut
vertraglich ist. In einer placebokon-
trollierten Studie wurde nach einem
Jahr Behandlung eine um bis zu 64
Prozent geringere Verschlechterung
des Gesichtsfeldes in stimulierten

Augen im Vergleich zu unbehandelten
Augen beobachtet.® Schwerwiegende
Nebenwirkungen traten nicht auf;
haufige Begleiterscheinungen wie
trockene Augen sind in der Regel gut
behandelbar. Entsprechend wird die
Elektrostimulation in den medizini-
schen Leitlinien der Deutschen Oph-
thalmologischen Gesellschaft, des

Berufsverbands der Augenarztinnen
und Augenirzte Deutschlands und
der Retinologischen Gesellschaft als
moégliche Therapieoption bei RP ge-
nannt. Auch das Institut fir Qualitat
und Wirtschaftlichkeit im Gesund-
heitswesen sieht Potenzial fiir einen
patientenrelevanten Nutzen.

Aktuell ist die OkuStim®-Therapie
noch keine Regelleistung der gesetz-
lichen Krankenkassen. Voraussetzung
fir eine mogliche Aufnahme in den
Leistungskatalog sind weitere Daten

GERMAN
DESIGN
AWARD

GOLD
2026

zur Langzeitwirksamkeit. Diese wer-
den derzeit in einer vom Gemeinsa-
men Bundesausschuss beauftragten
Erprobungsstudie an 17 deutschen
Augenkliniken erhoben, die von der
Universitats-Augenklinik Tibingen
koordiniert wird.* Mit belastbaren Er-
gebnissen ist nicht vor Mitte 2027 zu
rechnen. Parallel wird weiter zu opti-

.Mit allem, was wir tun, ver-
folgen wir ein Ziel: das Sehen
von Menschen mit degenerativen
Netzhauterkrankungen so

lange wie méglich zu erhalten.”
Dr. Alfred Stett, Geschaftsfiihrer der Okuvision GmbH

mierten Stimulationsparametern und
méglichen Anwendungen bei anderen
Netzhauterkrankungen geforscht.

Fiir Menschen mit Retinitis pigmento-
sa bietet die OkuStim®-Therapie da-
mit eine wissenschaftlich fundierte,
arztlich begleitete Moglichkeit, das
Fortschreiten des Gesichtsfeldver-
lusts aktiv zu verlangsamen, vorhan-
denes Sehen zu erhalten und Selbst-
standigkeit langer zu bewahren.

https://okuvision.de

1Cross N, van Steen C, Zegaoui Y, Satherley A, Angelillo L. Retinitis Pigmentosa: Burden of Disease and
Current Unmet Needs. Clin Ophthalmol 2022;16:1993-2010.

2 Morimoto T. Transcorneal electrical stimulation: impact on healthcare and future potential. Front Cell

Dev Biol 2025;13:1569759.

3 Stett A, Schatz A, Gekeler F, Franklin J. Transcorneal Electrical Stimulation Dose-Dependently Slows
the Visual Field Loss in Retinitis Pigmentosa. Trans| Vis Sci Technol 2023;12:29.

4 Kahle N, Peters T, Braun A et al. Transcorneal electrostimulation in retinitis pigmentosa: Protocol of a
multicentric prospective, randomized, controlled and double-masked trial on behalf of the Joint Fede-
ral Committee (G-BA pilot regulation). Ophthalmologe 2021;118:512-516.
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LACHEN.
STERBEN
TRAUERN.

Im Kinder- und Jugendhospiz Balthasar finden lebensverkdrzt
erkrankte Kinder und Jugendliche gemeinsam mit ihren Fa-
milien ein zweites Zuhause auf Zeit. Die gleichnamige Stiftung
hat das Ziel, die Arbeit im Kinder und Jugendhospiz Balthasar
in Olpe dauerhaft zu sichern, denn das Haus ist zu rund 50 %
spendenfinanziert.

Im ,Balthasar” konnen die Eltern die Pflege vertrauensvoll in

die Hande der qualifizierten Mitarbeitenden legen, um selbst
einmal zur Ruhe zu kommen. Das speziell ausgebildete psy-
chosoziale Team leistet der Familie wertvolle Hilfe. Durch die
familiare Atmosphare im Kinder- und Jugendhospiz Balthasar
fallt es allen Gasten leichter, tUber ihre Geflihle - ihre Sorgen,
Angste und Hoffnungen - zu reden. Viele Gesprache und auch
der Austausch untereinander helfen, die Trauer zu bewaltigen.
Auch nach dem Versterben des Kindes ist das Hospiz fir die
Familien da - fir jede so lange, wie sie es braucht.

Helfen Sie mit! Tragen Sie mit dazu bei, dass Deutschlands
erstes Kinderhospiz dauerhaft ein Ort zum Leben und Lachen,
Sterben und Trauern sein kann.

Kinder- und Jugendhospizstiftung Balthasar
Sparkasse Olpe

IBAN: DE76 4625 0049 0000 0555 58

BIC: WELADED10PE

Verwendungszweck: Zeit schenken + Ihre Anschrift

www.balthasarstiftung.de - kontakt@balthasarstiftung.de
Maria-Theresia-Strafle 42a - 57462 Olpe

oho
3L B.althasar o
€% Kinder- und Jugendhospizstiftung
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Europaweit vernetzt

VERSORGUNG | VON TOBIAS LEMSER

Um seltene Erkrankungen léanderiibergreifend besser ver-
sorgen zu kénnen, miissen Européische Referenznetzwerke
(ERN) kiinftig starker in nationale Gesundheitssysteme ein-
gebunden werden. Der Europiaische Gesundheitsdatenraum
bietet hierfiir groBe Chancen. Doch was verbirgt sich genau
dahinter, und welche Herausforderung gilt es zu bewéltigen?

Rund 30 Millionen Menschen leiden in Europa an einer selte-
nen Erkrankung - so viele Einwohnende, wie in den Nieder-
landen und Belgien insgesamt leben. Das Problem seltener
Erkrankungen: Zumeist wohnen an einem Ort nur sehr we-
nige Patientinnen und Patienten mit derselben Diagnose.
Man denke nur an entlegene Landstriche in Skandinavien
oder diinn besiedelte Inseln in der Agais, was die notwendige
hoch spezialisierte Behandlung erschwert. Erkrankte in
Ballungsraumen haben es diesbeziiglich leichter, wenngleich
auch sie bei extrem seltenen Erkrankungen haufig vor einem
Dilemma stehen.

Hohe Hiirden

Doch es gibt weitere signifikante Defizite: Denn fast finf
Jahre vergehen im européischen Durchschnitt, bis die kor-
rekte Diagnose erfolgt — oft gekennzeichnet von einer voran-
gegangenen Vielzahl an Fehldiagnosen und unwirksamen
Behandlungen. Zudem sind Therapiellicken Teil der Gesamt-
problematik. Flr die geschéatzten 8.000 seltenen Krankheiten

Es gilt, nationale Interessen
und bestehende Systeme
in Einklang zu bringen.

gibt es derzeit laut Bundesverband der Pharmazeutischen
Industrie nur etwa 200 Medikamente mit einer spezifischen
Orphan-Drug-Zulassung. Das bedeutet: Etwa 95 Prozent der
Erkrankten bleiben ohne zugelassene medikamentdse The-
rapie. Und selbst wenn es das passende Medikament geben
sollte, kann der ungleiche Zugang zum Problem werden:
Denn innerhalb der Europaischen Union variiert die >

Zulassungen fiir Medikamente mit Orphan-
Drug-Status
Anzahl in der EU

24
20
17
15
I 13

2020 2021 2022 2023 2024

Quelle: www.vfa.de/de/forschung-entwicklung/seltene-
erkrankungen/orphan-drugs-medikamente-gegen-seltene-
erkrankungen.html; letzter Zugriff: 09.02.26




DD Verfligbarkeit von Medikamenten stark.
Erstattungsbedingungen und Preise fur speziali-
sierte Therapien stellen viele nationale Gesund-
heitssysteme vor finanzielle Herausforderungen.
Und: Angesichts geringer Patientenzahlen pro
Krankheitsbild ist die Rekrutierung fir klinische
Studien extrem schwierig, was wiederum die Ent-
wicklung neuer Therapien bremst.

Europdische Referenznetzwerke

Um den Wissensaustausch und die fachiber-
greifende Versorgung zu biindeln und die grenz-
Ubergreifende Behandlung und Betreuung der
Betroffenen zu verbessern, hat die EU bereits im
Jahr 2017 gemeinsam mit den Mitgliedsstaaten
23 europaische Referenznetzwerke ins Leben
gerufen. Das Besondere der Netzwerk-Mit-
glieder liegt vor allem in der groBen Erfahrung
in der Behandlung und qualitativ hochwertigen
Erforschung seltener Erkrankungen. Ziel ist
ein europaweiter Wissensaustausch zwischen
Fachleuten und nicht beteiligten Arztinnen und
Arzten, denen so Unterstiitzung bei der Be-
handlung geboten werden kann. Die heute 24
europaischen Referenznetzwerke sind in ver-
schiedene Erkrankungsgruppen gegliedert — ob
fir hereditare Stoffwechselstérungen, Knochen-
krankheiten oder fir seltene multisystemische
GefaBkrankheiten.

Mehr Datenaustausch gefordert

Fest steht, obwohl die européischen Referenz-
netzwerke Expertentum zusammenfihren,
fehlt es oft noch an einer nahtlosen Integration
dieser spezialisierten Zentren in die nationale

Regelversorgung. Zur SchlieBung dieser Liicke
fordern Patientenorganisationen wie EURORDIS
eine starkere Nutzung des Europaischen
Gesundheitsdatenraums, kurz EHDS, das fur
European Health Data Space steht. Dahinter
verbirgt sich eine Initiative innerhalb der EU, die
im April 2024 vom EU-Parlament angenommen
und verabschiedet wurde — mit der Absicht,
die Gesundheitssysteme der Mitgliedsstaaten
durch den sicheren und effizienten Austausch
von Gesundheitsdaten starker miteinander
zu verknipfen und somit Diagnosen und For-
schung zu beschleunigen. Weiterer Vorteil: Der
EHDS wirde nicht nur Menschen mit seltenen
Erkrankungen helfen, sondern das enorme
Potenzial gesundheitsbezogener Daten aller in
Europa lebender Menschen erschlieBen, wovon
die gesamte Behandlungs- und Versorgungs-
qualitat profitieren wirde.

Klar, dass der EHDS auch Herausforderungen
mit sich bringt: Neben der Schaffung einer
interoperablen Infrastruktur in den Mitglieds-
staaten, die eine erhebliche technische Auf-
gabe bedeutet, sind in puncto Datenschutz
hochste Standards erforderlich — nicht nur, um
das Vertrauen der Bevolkerung zu gewinnen,
sondern auch, um Missbrauch zu verhindern.
Nicht zuletzt gilt es, nationale Interessen und
bestehende Systeme in Einklang zu bringen.
Tempo ist also gefragt: Nur so kdnnen Men-
schen mit seltenen Erkrankungen schnellst-
moglich von Innovationen und damit einer
besseren Lebensqualitat — in allen Regionen
Europas — profitieren. (|

Wenn Fortschritt blockiert wird

VERSORGUNG IN

ENTWICKLUNGSLANDERN

- Weltweit leben etwa 300 bis 400 Mil-
lionen Menschen mit einer seltenen
Krankheit.

- Die Versorgung dieser Menschen
ist gerade in Entwicklungs- und
Schwellenldndern erheblich ein-
geschréankt. Betroffene stehen vor
strukturellen Defiziten.

In vielen Regionen, vor allem in Afrika,
fehlen Infrastrukturen fiir moderne
Gentests — auch ist medizinisches
Personal zumeist ungeschult.

Die Initiative ,Global Network for Rare
Diseases” der WHO zielt darauf ab,
regionale Kompetenzzentren welt-
weit zu vernetzen. Mit dem ,Hub and
Spoke”-Modell soll Expertenwissen
digital auch in entlegene Regionen
gebracht werden.

Die WHO entwickelt zudem einen
globalen Aktionsplan, um seltene
Krankheiten in die nationalen Stra-
tegien zur universellen Gesundheits-
abdeckung zu integrieren.

.

Ziel ist es zudem, die Genomfor-
schung in Afrika voranzutreiben.

Quelle: https://eurogen-ern.eu/who-global-
network-for-rare-diseases-workshop-
december-2023/; letzter Zugriff: 05.02.2026

Gentherapien gelten als medizini-
scher Durchbruch fiir Menschen mit
seltenen Erkrankungen. Am Beispiel
der Hamophilie zeigt sich jedoch,
wie zugelassene Innovationen in
Deutschland faktisch ausgebremst
werden. Die Interessengemeinschaft
Himophiler e.V. (IGH) sieht hierin
ein strukturelles Problem der Ver-
sorgung.

Werbebeitrag — Meinungsportrat

Gentherapien in der Hamophilie sind
seit Jahren zugelassen und mit Zu-
satznutzen bewertet. Sie reduzieren
Blutungen, senken die Krankheitslast,
ermoglichen Teilhabe und Arbeitsfahig-
keit. Dennoch erreichen sie die Versor-
gung kaum. Nicht aus medizinischen
Griinden, sondern weil Krankenkassen
und ein Uberreguliertes System auf Zeit
spielen, bis die Innovation wirtschaft-
lich uninteressant wird (geworden ist)?

Verantwortlich ist ein Geflecht aus Ge-
meinsamem Bundesausschuss, Insti-
tut fiir Qualitat und Wirtschaftlichkeit
im Gesundheitswesen, Spitzenverband
der Gesetzlichen Krankenversiche-
rung, Medizinischem Dienst und Bun-
desministerium fiir Gesundheit. Un-
klare Genehmigungsprozesse und die

Blockadehaltung der Kassen verzogern
Entscheidungen. Arztinnen und Arzte
furchten Wirtschaftlichkeitspriifungen
und Regress, Betroffene kdmpfen mit
intransparenten Antragsverfahren.
Hoffnung wird zur Geduldsprobe.

Die Folgen sind gravierend: Unter-
nehmen ziehen sich zurick, aktive
Forschung wird eingestellt, Studien
beendet, Gentherapie-Sparten ver-
kauft. Das ist kein Marktversagen.
Das ist ein systemisch erzeugter
Innovationsstopp.

Dabei liegen Ideen vor

Raten- und erfolgsabhangige Vergi-
tungsmodelle kdnnten Einmalkosten
auch im morbiditatsorientierten Risi-
kostrukturausgleich planbar machen
und weitere Innovationen in den selte-
nen Erkrankungen erméglichen — ohne
Mehrkosten gegeniiber bestehenden
Dauertherapien! Dieses Meinungs-
portrait richtet sich an die Kassen
und die Politik. Der medizinische Fort-
schritt ist nicht gescheitert. Er wird
blockiert. Wer das hinnimmt, tragt
Verantwortung.

www.igh.info

%t

Eine Innovation in der Hamophilie
ruht woh! bald in Frieden

Gentherapie in
Deutschland

2022/2023 - 20267

Von uns gegangen - chne jemals
eine reelle Chance gehabt zu haben

Ruhe in Frieden - aber unvergessen

Hoffnung sehen wir in weiteren
Innovationen im Bereich der
seltenen Erkrankungen -
moge es diesen besser ergehen

Interessengemeinschaft
Hémophiler .V,
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Der Kampf gegen den Krebs: Ein Wunder fir Miracle

Anfang 2023 inderte sich das Leben
des kleinen Miracle schlagartig. Die
Diagnose: Hodgkin-Lymphom. Was
folgte, war eine beispiellose Ret-
tungsaktion, die vom Waisenhaus
Ahmadiyya Daroul lkram in Benin
itber die USA bis nach Deutschland
fiihrte - koordiniert durch Human-
ity First und getragen von der Hoff-
nung auf ein zweites Leben.

Miracle ist eines der Kinder, die im
Waisenhaus Ahmadiyya Daroul lkram
in Benin ein sicheres Zuhause gefun-
den haben. Das Ahmadiyya Daroul
lkram ist eines der Flaggschiff-Pro-
jekte der Hilfsorganisation Humanity
First Deutschland e. V. in Afrika, wo
verwaiste Kinder nicht nur Schutz,
sondern eine echte Lebenspers-
pektive erhalten. Das Waisenhaus
arbeitet dabei nach dem von Human-
ity First selbst entwickelten Modell
LISER” (ldentification, Securisation,
Education, Resocialisation). Als die
Mitarbeitenden des Waisenhauses
eine Schwellung an Miracles Hals be-
merkten, die kontinuierlich zunahm,
ahnten sie Schlimmes. Eine Biopsie
bestatigte den Verdacht: Krebs.

Die Verantwortlichen vor Ort standen
vor einem Dilemma. Die medizinische
Infrastruktur in Benin bot eine sehr
eingeschriankte Versorgungsmog-
lichkeit mit einer deutlich hoheren

Sterblichkeit bei dieser Erkrankung
als in entwickelten Landern. Die

ausgelastet ist.

schaften und Spenden.

Humanity First International

tiber 100 Landern.

« Sitz: Frankfurt am Main.

Brunnenbau.

Fall Miracle.

— DATEN UND FAKTEN: HUMANITY FIRST

Waisenhaus Ahmadiyya Daroul lkram (Benin)

- Status: Flaggschiff-Projekt von Humanity First in Afrika.

« Name: Ahmadiyya Daroul lkram (,Das Haus der Ehrenhaften”).

- Kapazitat: Aktuell leben dort 67 Kinder, womit das Heim vollstandig

- Ziel: ganzheitliche Versorgung und Bildung, finanziert durch Paten-
« Zukunft: Ein Erweiterungsbau fiir weitere 100 Platze ist in Planung.
- Griindung: 1994 im Vereinigten Kénigreich.

- Netzwerk: registriert in iiber 60 Landern auf sechs Kontinenten.

- Status: Beraterstatus beim ECOSOC der Vereinten Nationen.

- Effizienz: nahezu 100 Prozent ehrenamtliche Mitarbeiter; Projekte in
Humanity First Deutschland e.V.

- Einsatzbereiche: Katastrophenhilfe, Global Health, Food Security und

+ Global Health: organisiert mobile medizinische Kliniken (iiber 33.000
Behandlungen jihrlich) und lebensrettende Einzelfallhilfen wie im

europiische Therapie beispielsweise
bot eine Heilungschance von iiber 99
Prozent. Unter der Leitung der Abtei-
lung Global Health von Humanity First
Deutschland wurde sofort eine inter-
nationale Beratungsgruppe ins Leben
gerufen, um die optimale Therapie
von Miracle zu planen.

Ein biirokratischer Krimi
Die Suche nach einem Behandlungs-
platz fiir das Kind aus einem west-
afrikanischen Waisenhaus gestaltete
sich schwierig. Kliniken weltweit — von
Australien bis Pakistan — wurden an-
gefragt, wihrend die potenziellen
Kosten auf bis zu 400.000 Euro ge-
schatzt wurden. Und tatsachlich
war die Hilfsbereitschaft angesichts
dieser sehr speziellen Situation sehr
groB. Zunichst meldete sich das
St.-Judes-Kinderkrankenhaus aus
Memphis, Tennessee, USA. Dieses
filhrte eine differenzierte histologi-
sche Untersuchung durch, um die Dia-
gnose bis ins letzte Detail festzulegen.
SchlieBlich waren sowohl das Kranken-
haus in Memphis also auch zwei Klini-
ken in Deutschland (Klinikum Karls-
ruhe und Universitatsklinik Essen)
bereit, die Therapie zu iibernehmen.
Humanity First Deutschland entschied
sich daraufhin fiir die Behandlung in
Essen, wobei ein Teil der Kosten von
der Organisation BILD hilft e.V. ,Ein
Herz fiir Kinder” iibernommen wur-
de. Die Wahl der deutschen Klinik war
naheliegend, da hier die paraklinische

HUMANITY FIRST.

Jet=t scannen
mehr erfahren & helffen
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SERVING MANKIND. |
JETZT SPENDEN. [=]

Versorgung durch die Organisation
besser zu gewihrleisten war.

Hilfe und Hindernisse in
Deutschland

Im Mai 2023 kam Miracle in Deutsch-
land an. Es war ein historischer Mo-
ment, als zum ersten Mal ein Kind aus
diesem Flaggschiff-Projekt an dem
Ort eintraf, von dem aus sein Leben
und das Heim in Benin malgeblich
unterstiitzt werden.

Trotz biirokratischer Hiirden und ei-
ner MRSA-Infektion verzogerte sich
der Behandlungsstart zwar etwas,
verlief dann aber erfolgreich. Die
Essener Elterninitiative zur Unter-
stiitzung krebskranker Kinder e.V.
erwies sich als duBerst hilfreich und
stellte kostenfrei eine Unterkunft zur
Verfiigung. Die Eltern des deutschen
Direktors des Waisenhauses, die im
hessischen Hanau lebten, nahmen
Miracle bei sich auf und zogen tem-
porar mit Miracle nach Essen um,
um die paraklinische Versorgung des
Kindes zu gewahrleisten.

Ein hochemotionales
Wiedersehen

Ende November 2023 kam die er-
lésende Nachricht: Die Abschluss-
untersuchungen zeigten kein Rezidiv.
Miracle wurde als geheilt entlassen.
Am 20. Dezember 2023 landete er
wieder in Benin. Der Empfang am
Flughafen durch seine ,Geschwister”
aus dem Waisenhaus war iberwil-
tigend. Heute besucht Miracle die
erste Klasse und wird psychologisch
betreut, um die Erlebnisse zu ver-
arbeiten. Er ist zuriick im Waisenhaus
Ahmadiyya Daroul lkram - ein klei-
ner Junge, der den Kampf gegen den
Krebs gewonnen hat.

Humanity First
Serving Mankind

https://humanityfirst.de



Mit Viren gegen
Mukoviszidose?

ATEMWEGSERKRANKUNGEN | VON TOBIAS LEMSER

Oft bleiben seltene Erkrankungen unserer Atmungsorgane
im Schatten bekannter Volksleiden. Doch von Forschungs-
seite gibt es gute Nachrichten: Beispiel Mukoviszidose. Die
Lebenserwartung der Betroffenen ist in den vergangenen
Jahren und Jahrzehnten steil gestiegen. Und ein neuer
Forschungsansatz geht gegen Antibiotikaresistenzen bei
Lungenentziindungen vor.

Ob Asthma oder chronisch obstruktive Lungenerkrankung
(COPD): Es gibt viele Krankheiten der Atemwege, durch die
Betroffenen sprichwortlich die Luft wegbleibt. Noch schwie-
riger, wenn sich hinter dauerhafter Atemnot, Husten und
extremer Erschopfung eine andere, schwerer zu diagnosti-
zierende Atemwegserkrankung verbirgt.

Schweres Abhusten

Beispielhaft hierflr ist die pulmonalarterielle Hypertonie,
eine fortschreitende Form des Lungenhochdrucks, oder ein
Alpha-1-Antitrypsin-Mangel, der in seinem Erscheinungs-
bild der COPD sehr dhnlich ist. Doch es gibt auch Unter-
schiede: Liegt die Ursache von Alpha-1in einem Gendefekt,
entsteht COPD in der Regel durch gleichzeitiges Auftreten
einer chronischen Entziindung der Atemwege sowie Tabak-
rauch und Umweltgifte.

Heute Neugeborene kénnen
iiber 60 Jahre alt werden.

Anders bei Mukoviszidose, auch Cystische Fibrose (CF) ge-
nannt: Obwohl sich die Symptome im Bereich der Lunge in
Form von chronischem Husten mit Auswurf, Atemnot und
wiederkehrenden Lungeninfektionen duBern, handelt es
sich um eine Stoffwechselerkrankung. Auch bei dieser kon-
nen Betroffene den zahen Schleim nicht leicht abhusten,
sodass wiederkehrende Infekte und Lungenentziindungen
entstehen.

Neuer Therapieansatz

Dass Mukoviszidose kein friihes Todesurteil mehr sein
muss, zeigen Berechnungen des Deutschen Mukoviszidose-
Registers: Wurden Menschen mit Mukoviszidose in den
1960er-Jahren durchschnittlich nur 15 Jahre alt, liegt die
Lebenserwartung fiir ein heute Neugeborenes bereits bei
67 Jahren — Tendenz weiter steigend. Untermauert wird
diese Annahme durch eine im Juli 2025 in der Fachzeit-
schrift ,Nature Communications” veroffentlichte Studie,
wonach ein neuartiger Therapieansatz Mukoviszidose-
Erkrankten helfen kénnte, die an hartnackigen Lungen-
infektionen leiden. Da Antibiotika bei diesen Infektionen
oft nicht mehr wirken, kommen sogenannte Phagen zum
Einsatz — das sind spezielle Viren, die Bakterien infizieren.
In der Studie mehrten sich erste Anzeichen dafir, dass
sich durch Phagen die Anzahl der Bakterien im Schleim der
Atemwege verringerte. Auch wenn die Studie mit neun Teil-
nehmenden zu klein ist, um eindeutige Schlussfolgerungen
zu treffen, und weitere Untersuchungen folgen missen,
zeigt sie dennoch, wie wichtig grundsatzlich Forschung ist,
um Betroffenen unmittelbar helfen und langfristig mehr
Lebensqualitat schenken zu kénnen. a

Anzeige
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30 Jahre voller Leben

Wir geben Rau

Im Berliner Sonnenhof - Hospiz fur Kinder,
Jugendliche und junge Erwachsene -
erfahren Familien mit einem schwerst-
kranken Kind professionelle Unterstutzung,
Entlastung und Momente der Erholung.

O Wir begleiten die ganze Familie -
liebevoll und individuell.

O Wir gestalten Auszeiten und
besondere Erlebnisse.

O Wir fordern Lebensqualitat und
gemeinsame Teilhabe.

Lernen Sie uns kennen:
M info@bjoern-schulz-stiftung.de

%, 03039 89 98-50
@ bjoern-schulz-stiftung.de

Unser Spendenkonto:

SozialBank *,
IBAN: DE38 3702 0500 0001 1456 00 DzI %
BIC: BFSWDE33XXX



Seltene Krankheiten

Wir sind dabei

KOMMENTAR

Eine gemeinsame Marschrichtung

Das Bewusstsein fir die Schicksale der ,Waisen der
Medizin” wird groBer — etwa dank engagierter
Organisationen und der Aktionen rund um

den Rare Disease Day. Auch die Politik hat
Handlungsbedarf erkannt und erwdhnt
die seltenen Erkrankungen explizit

im Koalitionsvertrag. Dabei steht

vor allem eine bessere Nutzung von
Gesundheitsdaten im Fokus, um For-
schung zu erleichtern und die Ver-
sorgung zu verbessern. Und auch die
Gen- und Zelltherapien - die groBen
Hoffnungstrager — finden Erwdhnung.

Nun gilt es, die angekiindigten MaBnahmen auch so

schnell wie moglich zu konkretisieren und um-

zusetzen, damit die Betroffenen (und ihre

Angehérigen) von den Fortschritten pro-

fitieren konnen. Derweil sehen viele

Pharmaunternehmen neue Chancen

durch die Eroberung von Nischen-

markten, und die Forschenden rund

um den Globus werden nicht mide,

die vielen noch bestehenden Rétsel,

die die seltenen Erkrankungen um-

geben, zu I16sen. Weiter so — das ist die
richtige Marschrichtung!

Nadine Effert
Chefredakteurin
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GAiN gGmbH 2
Am Unteren Rain 2

35394 GieBen
www.gain-germany.org

Biogen GmbH 1
Riedenburger StraBe 7

81677 Miinchen

www.biogen.de

Okuvision GmbH 17
Gerhard-Kindler-StraBe 17

72770 Reutlingen
https://okuvision.de

FASD Deutschland e. V. 4  Morbus Fabry Kinder- und Jugendhospiz
Higelweg 4 Selbsthilfegruppe e. V. 12  Balthasar 18
49809 Lingen BrunnenstraBe 11 Maria-Theresia-StraBe 30 a
www.fasd-deutschland.de 52152 Simmerath 57462 Olpe

www.fabry-shg.de https://kinderhospiz.de

Vertex Pharmaceuticals
(Germany) GmbH 7

Chiesi GmbH 13  Interessengemeinschaft

SonnenstraBe 19
80331 Miinchen
www.vrtx.com/de-de/

Ludwig-Erhard-StraBe 34
20459 Hamburg
www.chiesi.de

Hamophiler e. V. (IGH) 19

Remmingsheimer StraB3e 3
72108 Rottenburg am Neckar
www.igh.info

Ipsen Pharma GmbH 9 DermaKiDS e. V. 14-15
EinsteinstraBe 174 Albert-Einstein-Ring 11 Humanity First
81677 Miinchen 14532 Berlin-Kleinmachnow Deutschland e. V. 20
www.ipsen.com/germany/ www.dermakids.de ZeppelinstraBe 2-4
64625 Bensheim
Ascendis Pharma GmbH 10  PRO RETINA Deutschlande.V. 16  www.humanityfirst.de

Im Neuenheimer Feld 584
69120 Heidelberg
www.ascendispharma.de

MozartstraBe 4-10
53115 Bonn
www.pro-retina.de

UNSERE NACHSTE

AUSGABE

DIGITALE
SOUVERANITAT

Digitale Souveranitat
Die Ausgabe ,Digi-
tale Souveranitat”
stellt konkrete
Technologien,
Losungen, Services
und Konzepte fur
selbstbestimmte
Digital-Strategien
vor. Sie prasentiert
Leuchtturmprojekte
und Initiativen, und
sie erzahlt Erfolgs-
geschichten. Auf
den Punkt gebracht:
Verantwortliche er-
halten hier wertvolles
Hintergrundwissen,
um die richtigen
Investitionsent-
scheidungen fir ihre
digitale Souveranitat
zu treffen.

Erfahren Sie mehr
am 23. Marz 2026
in der Frankfurter
Allgemeinen Zeitung.

E JETZT SCANNEN
w Unsere Ausgaben

¥ finden Sie auch auf
unserem Wissensportal:
www.portal-wissen.net

i

Bjorn Schulz Stiftung 21
Wilhelm-Wolff-StraBe 38

13156 Berlin
https://bjoern-schulz-stiftung.de

Aktion Deutschland Hilfte.V. 23
Willy-Brandt-Allee 10-12

53113 Bonn
www.Aktion-Deutschland-Hilft.de

Stiftung AtemWeg 24
Max-Lebsche-Platz 31

81377 Miinchen
www.stiftung-atemweg.de



Gemeinsame Nothilfe, die von Herzen kommt.
Dank lhrer Solidaritat!

Aktion-Deutschland-Hilft.de

BUndnis der Hilfsorganisationen
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Heute forschen.
Morgen heilen.

Flr eine Welt ohne Lungenkrankheiten!

+Luft ist der Stoff, den wir am dringendsten zum Leben brauchen. Und unsere
Lunge ist das Organ, das uns diese Luft schenkt. Das vergessen wir leider viel zu oft.
Umso dringender brauchen wir Aufklarung tiber chronische Lungenkrankheiten
und ihre Behandlung.”

Stiftungsbotschafter Roland Kaiser

AtemWeg
Stiftung fir Lungengesundheit

Spendenkonto:
Munchner Bank
IBAN DE37 7019 0000 0000 6500 64

BIC GENODEF1MO1

mW
www.stiftung-atemweg.de A.te ) €g
inffo@atemweg-stiftung.de Stiftung fiir

089-31872196 Lungengesundheit




