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Internationaler Tag der Seltenen Erkrankungen

Mainz, 19.02.2021 (mm): Seit 2008 macht der ,Internationale Tag der Seltenen Erkrankungen (Rare
Disease Day)’ am letzten Tag im Februar auf das Schicksal vieler Patienten aufmerksam - dieses Jahr
unter diesem Motto ,Selten sind viele! Selten ist stark! Selten ist selbstbewusst!”

Als ,selten” werden Erkrankungen dann angesehen, wenn sie nicht hdufiger als einmal pro 2.000
Einwohnern auftreten. Dies trifft auf etwa 6.000 bis 8.000 Krankheiten zu.

Diese relativ groRe Zahl von unterschiedlichen Krankheiten fiihrt dazu, dass in Summe sehr viele
Menschen von einer mehr oder weniger schwerwiegenden seltenen Erkrankung betroffen sind -
allein in Deutschland schatzt man etwa vier Millionen Patienten, weltweit mehr als 300 Mio.
Menschen.

Die Klarung und Diagnose einer solchen Krankheit ist oftmals mit jahrelangen und unzahligen Unter-
suchungen bei verschiedenen Arzten verbunden und gleicht meist einer 0Odyssee. Manchmal sind
Informationen Gber die Krankheit nicht abrufbar oder es ist schwierig, einen erfahrenen Arzt zu
finden, der die Symptome der Krankheit richtig deutet.

Um die Situation der Betroffenen zu verbessern, setzt der Tag der Seltenen Erkrankungen ein
Zeichen - fir eine besser vernetzte Versorqung, mehr Forschung, Solidaritat, Verstandnis und eine
verstarkte interdisziplindre Zusammenarbeit der einzelnen Fachrichtungen.

Gemeinsam zu Diagnose und Therapie

Trotz vielfaltiger Anstrengungen und Initiativen von Arzten und Wissenschaftlern sind die Grundlagen
fur viele seltene Erkrankungen immer noch nicht erforscht. Fur die meisten seltenen Erkrankungen
gibt es heute noch keine direkten kurativen Therapien, das Wissen um die richtige Erkrankung ist
jedoch von grof3er klinisch-therapeutischer Relevanz.

Eine enge Verzahnung von praklinischer Forschung und klinischer Anwendung kann einen ent-
scheidenden Beitrag zur Verbesserung der Situation von Menschen mit seltenen Erkrankungen
leisten. Um die klinische Forschung an seltenen Erkrankungen zu férdern, unterstitzt das Bundes-
ministerium fir Bildung und Forschung (BMBF) daher seit 2003 Forschungsverbiinde zu seltenen
Erkrankungen. Insgesamt rund 100 Forschungsprojekte arbeiten bundesweit an spezifischen
Erkrankungsgruppen, um neue Diagnose- und Therapiemdglichkeiten zu entwickeln.

Heute weils man, dass ca. 80% der seltenen und oft schwerwiegenden Erkrankungen genetischen
Ursprungs sind, was bedeutet, dass Varianten in meist einem einzelnen Gen (Erbanlage) die Ursache
fur die Krankheit sind. Zwei Drittel der Erkrankungen treten bereits im Kindesalter auf, mindestens
ein Drittel jedoch zeigt sich klinisch erst im Laufe des Erwachsenenlebens.

Neue Technologien und die stete Entwicklung moderner diagnostischer Méglichkeiten wie die
Genomdiagnostik ermdglichen es, mittels kosten- und zeiteffizienter Verfahren, die genetische
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Ursache eines Krankheitsbildes zu identifizieren und hieraus wegweisende neue und oftmals
therapierelevante Erkenntnisse zu gewinnen.

Genetische Expertise aus Mainz

Unter der Leitung von Prof. Dr. med. Carsten Bergmann arbeitet bei der Medizinischen Genetik Mainz
ein interdisziplindres Team aus Arzten, Wissenschaftlern und technischen Mitarbeitern taglich daran,
genetisch bedingte Erkrankungen friihzeitig zu erkennen, Menschen mit seltenen Erkrankungen zu
unterstitzen und das Bewusstsein fir solche Krankheiten zu scharfen.

Institutsleiter Prof. Bergmann: ,Seltene Erkrankungen sind eine groRe Herausforderung fur
Forschung, Gesundheitssystem und Gesellschaft. Fir etwa 30 Prozent der Betroffenen vergehen
mehr als funf Jahre bis zur richtigen Diagnose. Bei etwa 40 Prozent erfolgt zunachst eine Fehl-
diagnose mit zum Teil weitreichenden Konsequenzen. Das Schicksal der Patienten und ihrer
Angehorigen ist durch jahrelanges Nichtwissen und Suchen nach Erklarungen gezeichnet, durch
Hoffen und Warten auf Experten sowie auf medizinischen Fortschritt. Hinzu kommt, dass viele
seltene Erkrankungen noch unerforscht und aktuell noch nicht unmittelbar therapierbar sind, jedoch
dennoch von einer friihen Diagnosestellung meist immens profitieren.”

Daher ist Grundlagenforschung, die den genetischen Ursachen auf den Grund geht und zu Diagnose
und innovativen Therapien beitrdgt, fir Menschen mit seltenen Erkrankungen und deren Ange-
horigen unerlasslich. ,Die standige Weiterentwicklung unserer komplexen Diagnostik und der
verschiedenen innovativen Sequenziertechniken ist nur durch kontinuierliche Forschung und ein
tiefes medizinisch wissenschaftliches Verstandnis moglich. Wir legen sehr grolSen Wert auf eine
enge interdisziplindre Zusammenarbeit mit ausgewiesenen Spezialisten, erfahrenen Facharzten und
klinischen Partnern - auch anderer Institute. Wir beteiligen uns aktiv an verschiedenen Forschungs-
projekten, um neueste Erkenntnisse maoglichst rasch in unsere Diagnostik und die klinische
Anwendung iibertragen zu kénnen und so gemeinsam mit unseren Kollegen eine verbesserte
Betreuung der Patienten voranzutreiben. Wir sind sehr stolz, dass das Bundesministerium fir Bildung
und Forschung (BMBF) kirzlich unseren Antrag als einen von nur sehr wenigen positiv beschieden
hat, unseren Forschungsverbund zu seltenen Erkrankungen fiir weitere drei Jahre zu férdern. Durch
die Vernetzung und den Zusammenschluss von Spezialisten kdnnen neueste Erkenntnisse aus der
genetischen Forschung gebiindelt ausgewertet werden. Hierdurch gelingt es uns, auch komplexe
Krankheitsbilder gezielt zu analysieren und somit die Grundlage fiir eine optimale Betreuung und
Therapie der Patienten zu schaffen”, so Bergmann.
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Das Institut unter der Leitung von Prof. Dr. med. Carsten Bergmann wurde 2019 in Mainz
gegriindet und ist Teil der Limbach Gruppe, einer der grofSten inhabergefiihrten Labor- und
Praxisgruppen in Deutschland und Europa. Mehr als 300 Facharzte und medizinische Experten
decken innerhalb der Gruppe ein umfassendes Spektrum an medizinischen Disziplinen ab und
bieten hochwertige und vielfaltige Leistungen im Bereich der labormedizinischen und
genetischen Diagnostik sowie anderer facharztlicher Sprechstunden.

Das Team der Medizinischen Genetik in Mainz steht mit jahrzehntelanger Erfahrung auf dem
Gebiet der Humangenetik Kolleginnen und Kollegen aller Fachdisziplinen, Kliniken und anderen
medizinischen Institutionen und Spezialzentren zur Verfiigung. Die Einrichtung schatzt die enge
und interdisziplindre Zusammenarbeit und bietet Arzten und Patienten durch genetische Dia-
gnostik, facharztliche humangenetische Beratung und flexible Sprechstunden eine optimale
Diagnostik und Betreuung.

Zur Diagnostik werden modernste und kosteneffiziente Verfahren wie das Next Generation
Sequencing (NGS) eingesetzt. Das Methodenspektrum bedient alle medizinischen Indikations-
bereiche und beinhaltet dabei sowohl spezifische Einzelgenanalysen, als auch verschiedenste
Gen-Panelanalysen sowie das Whole Exome Sequencing (WES).

Vor allem Prof. Bergmann ist dariiber hinaus auch wissenschaftlich, in der klinischen Forschung
genetisch bedingter Erkrankungen sehr aktiv. Seine Studien werden unter anderem durch die
Deutsche Forschungsgemeinschaft (DFG) und das BMBF geférdert und die Forschungsergebnisse
regelmaRig publiziert und auf internationalen Tagungen prdsentiert.

Kontakt:

Martina Mussel

Limbach Genetics - Medizinische Genetik Mainz

Haifa-Allee 38 | 55128 Mainz | Germany
martina.mussel@medgen-mainz.de | www.medgen-mainz.de
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Info Link:
Weitere Informationen unter: www.medgen-mainz.de
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Qualitat fur die hier formulierte Meldung zur Verfiigung, bitte fragen Sie diese gerne an
martina.mussel@medgen-mainz.de.
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