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Menschen mit einer
seltenen Erkrankung
sollten sich am besten
in spezialisiprten
Kliniken behandeln
I“assen

L Wir sind die Stietkinder
er Medizin®

twa vier Millionen Men-
schen in Deutschland
leben mit einer seltenen
Krankheit. Eine Erkran-
kung gilt dann als sel-
ten, wenn nicht mehr als fiinf von
10.000 Menschen davon betroffen
sind. Rund 80 Prozent der weltweit
iiber 6.000 bekannten seltenen Er-
krankungen sind genetisch bedingt.
Sie machen sich meist bereits im
Kindesalter bemerkbar — werden
aber in vielen Féllen nicht erkannt.

Diagnose ist es ein langer Weg —
héufig fehlt es auch an Therapie-
moglichkeiten. Medikamente sind
noch nicht erforscht und getestet.

Der Kampf mit Behorden
raubt Betroffenen die Kraft
Wer etwa bei der Krankenkasse ei-
nen Antrag auf ein Hilfsmittel, eine
bestimmte Therapie oder eine Kur
stellt, hat 6fter mal zu kdmpfen.
Noch viel schwieriger ist dies aber
bei einer seltenen Erkrankung. Die
Kasse kann mit der Diagnose oft
nichts anfangen, hat keine Ver-
gleichsmoglichkeiten — Antrage
werden daher hdufig abgelehnt.
Die Betroffenen befinden sich hdu-
fig in nervenzehrenden Wider-
spruchsverfahren, die nicht selten
vor Gericht enden.

Hilfe und Unterstiitzung bekom-
men betroffene Patienten und An-
gehorige bei Netzwerken wie der
ACHSE (Allianz Chronischer Selte-
ner Erkrankungen, siehe Kasten
rechts) oder in Selbsthilfegruppen,
die sich oft auch in sozialen Netz-
werken wie Facebook griinden.
Gemeinsam ldsst sich der schwere
Weg leichter gehen.

Der lange und steinige Weg
zur richtigen Diagnose

Viele Betroffene merken jahrelang,
dass etwas nicht stimmt, klappern
immer wieder andere Arzte ab, rei-
sen quer durch Deutschland oder
sogar auf andere Kontinente, um
endlich zu erfahren, was mit ihnen
los ist. Fehldiagnosen sind an der
Tagesordnung. Denn: Da die ent-
sprechenden Krankheiten so selten
sind, ist die Forschung noch nicht
weit fortgeschritten. Meist ist es
reine Gliickssache, wenn die Be-
troffenen an einen Arzt geraten, der
schon einmal etwas mit dem Lei-
den zu tun hatte. Und nicht nur zur
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Sie wissen: Etwas stimmt nicht mit
ihnen. Doch bis zur Diagnose vergehen
oft Jahre ... und wertvolle Hilfe ist rar

TIPPS UND INFOS ZUM THEMA
Die wichtigsten Anlaufstellen

ACHSE Die Allianz Chronischer
Seltener Erkrankungen unter-
stlitzt Betroffene und Angehori-
ge, starkt die Selbsthilfe und
vernetzt Arzte und Therapeuten
(www.achse-online.de).

DSAI E. V. Die Patienten-Organi-
sation setzt sich flr eine friihe
Diagnose, addquate Therapie und
flaichendeckende Versorgung
aller Menschen mit angeborenem
Immundefekt ein (www.dsai.de).

RESEARCH FOR RARE Auf dieser
vom Bundesministerium fiir
Bildung und Forschung gefor-
derten Plattform gibt es unter
anderem diverse Adressen der
Forschungszentren fiir seltene
Erkrankungen in ganz Deutsch-
land (www.research4rare.de).

ORPHANET DEUTSCHLAND
Hier gibt’s Infos zu Medikamen-
ten, ein Selbsthilfegruppenver-
zeichnis u. v. m. (www.orpha.net).

Diese Leiden werden oft spét erkannt

Lipodystrophie Betroffene leiden am Verlust von Fettgewebe - sind
spindeldiirr, auch wenn sie tiberméfig viele Kalorien zu sich nehmen.
Morbus Sandhoff Stoffwechselstdrung, die die Entwicklung von Kin-
dern stoppt und dazu fiihrt, dass sie alle Fahigkeiten wieder verlernen.
Hereditares Angio6dem Genverdnderung, die zu Schwellungen

an Armen, Beinen, im Gesicht und starken Bauchschmerzen fiihrt.

Marc Wilbbenhorst (36) aus Bielefeld:

»Ich muss jeden Tag 20 Liter
trinken, sonst verdurste ich“

enn Marc morgens zur
Arbeit geht, hat er
schwer zu tragen: In sei-

nem Rucksack befinden sich meh-
rere Liter Wasser. Trinkt er nicht
mindestens 20 Liter am Tag, wiirde
er verdursten. ,Schlimm sind vor
allem die Néchte: Ich wache alle
zwei Stunden auf, um zu trinken
und auf die Toilette zu gehen. Tags-
Uber bin ich dementsprechend oft
sehr miide und abgeschlagen’, so
der 36-Jahrige. ,AuBerdem plagen
mich Riickenschmerzen wegen des
schweren Rucksacks, den ich immer
zu schleppen habe.” Marc leidet am
seltenen Diabetes insipidus renalis,
einem genetisch bedingten Defekt,
bei dem der Kdrper keine Fliissig-
keit speichern kann.,,Aber ich habe
gelernt, trotz der Einschrankungen
ganz gut damit zu leben - auch
ohne Medikamente.”

Hat Diabetes insipidus renalis

Jan Wobking (46) und Mira (2) aus Hannover:

»Die richtige Diagnose
habe ich selbst gestellt”

Hat das Williams-Beuren-Syndrom

Is Mira auf die Welt kam,
wurde bei ihr unter anderem
ein Herzfehler diagnosti-

ziert’, so Vater Jan.,Von einem Gen-
defekt war keine Rede Drei Monate
nach der Geburt wird sie in Vollnar-
kose am Herzen operiert.,Wahrend
der OP brach ihr Kreislauf zweimal
zusammen, sie musste wiederbelebt
werden’, so Jan. Wegen Miras Auf-
félligkeiten an Handen, FiiBen und
im Gesicht recherchiert er selbst im
Netz:,Alle Merkmale wiesen auf das
Williams-Beuren-Syndrom hin, ein
seltener Gendefekt auf dem 7. Chro-
mosom! Die geistige Entwicklung
dhnelt der beim Down-Syndrom. Die
Diagnose bestdtigt sich. Das Fatale:
Ware sie frither gestellt worden, hat-
ten die Arzte gewusst, dass eine Voll-
narkose flir Mira lebensgefahrlich ist.
Wie grof die dadurch entstandenen
Schdden sind, kann keiner sagen.

Karina Sturm (31) aus Neumarkt:

»2Mein Hals ist zu schwach,
um meinen Kopf zu tragen“

Leidet an dem Ehlers-Danlos-Syndrom

opfschmerzen, Magen-
Darm-Beschwerden und
Mudigkeit begleiteten mich

seit der Jugend’, so Karina. 2010 wird
es immer schlimmer. ,Als Ursache
fur meine Kopfschmerzen wurde
mir eine Instabilitat der Halswir-
belsdule diagnostiziert.” Karina be-
kommt Physiotherapie — aber ihre
Beschwerden bessern sich nicht -
im Gegenteil. Niemand weil3 war-
um. Ich suchte Gber 50 Arzte auf”
Doch keiner kann ihr helfen. Erst
vier Jahre spater bekommt sie in
den USA die Diagnose Ehlers-Dan-
los-Syndrom - eine fortschreitende
Krankheit, die den Bindegewebsauf-
bau im Korper stort. Mittlerweile ist
Karina arbeitsunfahig. Aber aufgeben
kommt fiir sie nicht infrage: Seit Kur-
zem belegt sie einen Journalismus-
Fernstudiengang. Toll fiir sie:,Beim
Schreiben geht es mir einfach gut!”

Angela (46) aus Remagen:

,Seit meiner Geburt
bin ich dauererkaltet*

Leidet an einem angeborenen Inmundefekt

chon als Kind war ich sehr oft
S krank’, erzahlt Angela. ,Mit

vier Jahren wurden mir be-
reits die Mandeln entfernt. Jahre
spater, mit Anfang 20, wurde eine
Thrombozytopenie, also ein Mangel
an Blutplattchen diagnostiziert.
Doch eine Ursache wurde nie ge-
funden. Erkédltungen und Neben-
hohlenentziindungen waren meine
standigen Begleiter. Viele Jahre
ertragt Angela ihr ewiges Kranksein.
,Mit 42 Jahren dann die Diagnose:
angeborener Immundefekt. Endlich
gab es eine Ursache’, so die 46-Jah-
rige. ,Seit Kurzem bin ich nun bei
einem sehr guten Arzt gelandet, der
mir per Infusion Immunglobuline
verabreicht. Seitdem geht es mir
besser. Dennoch nervt mich die feh-
lende Aufklarung tber meine
Krankheit und das Unverstandnis,
weil sie einfach so selten ist
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