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Detektivarbeit im Zentrum fiir Seltene Erkrankungen

UNIVERSITATSMEDIZIN ROSTOCK ist auf die Behandlung seltener Krankheiten spezialisiert

Hautveranderungen, neurolo-
gische und psychiatrische
Probleme, Skelettverformun-
gen, Muskelschwache, Funk-
tionseinschrankungen  von
Organen, Autoimmunstorun-
gen - seltene Erkrankungen
haben haufig chronische und
ernste Symptome, die fort-
schreiten und auch lebensbe-
drohend sein koénnen. Viele
Betroffene warten Jahre auf
eine Diagnose, bevor ihr Lei-
den einen Namen bekommt.
Als selten giltin Europa eine
Krankheit, wenn weniger als
finf von 10000 Personen be-
troffen sind, alleine in
Deutschland sind das aller-
dingsinsgesamtetwa vier Mil-
lionen Menschen. Heute geht
man davon aus, dass 80 Pro-
zent der seltenen Erkrankun-
gen eine genetische Ursache
haben. Durch medizinische
Grundlagenforschung sind in-
zwischen tiber 3000 Gene be-
kannt, die mit mehr als 8000

seltenen Krankheiten in Zu-
sammenhang gebracht wer-
den.

An der Rostocker Unimedi-
zin ist das Zentrum fur Seltene
Erkrankungen (ZSE) auf die
Versorgung Betroffener spe-
zialisiert. Dabei bietet das ZSE
die multiprofessionelle Diag-
nostik, Koordinierung und Be-
treuung von Kindern, Jugend-
lichen und Erwachsenen an.
Prof. Dr. Steffen Emmert, Di-
rektor der Klinik fiir Dermato-
logie und Venerologie, enga-
giertsich als Sprecher des ZSE
und betont den multiprofes-
sionellen Ansatz: ,Fur die
Diagnostik ist es oft unerldss-
lich, dass verschiedene Spe-
zialisten zusammenarbeiten.
In Fallkonferenzen bespre-
chen wir das Erkrankungsbild
und suchen gemeinsam nach
dem richtigen Weg fiir die Pa-
tientin oder den Patienten. Da-
bei greifen wir auf alle diag-
nostischen Verfahren zurtick,
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FUr die Diagnostik ist es oft
unerlasslich, dass verschiedene
Spezialisten zusammenarbeiten.

Prof. Dr. Steffen Emmert
Sprecher des Zentrums fur Seltene Erkrankungen
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Vernetzung ist ein zentrales Thema.
Wir arbeiten eng mit
Selbsthilfeorganisationen und
internationalen Forschungsgruppen
zusammen.

Prof. Dr. Stefanie Marzheuser
Direktorin der Klinik fr Kinderchirurgie

die in unserer Unimedizin zur
Verfiigung stehen und suchen
nach innovativen Behand-
lungsmoglichkeiten - auch
mit Unterstitzung unseres
europaweiten = Netzwerks."
Ein groBes Interesse an
+schwierigen" Fallen ist dabei
allen Arzten eigen, die im ZSE
zusammenarbeiten. , Vernet-
zung ist ein zentrales Thema.
Wir arbeiten eng mit Selbsthil-
feorganisationen und interna-
tionalen Forschungsgruppen
zusammen"”, beschreibt Prof.
Dr. Stefanie Marzheuser, Di-
rektorin der Klinik fir Kinder-
chirurgie, die interdisziplindre
Arbeit im Team.

Weil diese Erkrankungen so
selten sind, stehen die Diagno-
seund eine zielgerichtete The-
rapie haufig erst nach vielen
Jahren fest. Doch auch die
richtige Diagnose bietet bei
genetisch verursachten Er-
krankungen héaufig noch nicht
die Moglichkeit, eine heilende

Therapie anzubieten, obwohl
auf dem Gebiet der Genthera-
pie in den letzten Jahren er-
hebliche Fortschritte erzielt
und einige Medikamente neu
zugelassen wurden. Dennoch
fehlen fur viele genetisch be-
dingte Erkrankungennoch ge-
eignete Medikamente, und es
existieren nur wenige speziali-
sierte  Behandlungszentren.
Andererseits konnen jedoch
flir eine zunehmende Anzahl
dieser Erkrankungen wirksa-
me Behandlungen angeboten
werden. Wie bei vielen ande-
ren Krankheiten auch, gibt es
viele Moglichkeiten, Patienten
so zuversorgen, dass sie besser
mit ihrer Krankheit leben koén-
nen. Das Zentrum fir Seltene
Erkrankungen der Unimedizin
Rostock bietet betroffenen Pa-
tienten und ihren Familien zu-
dem auch psychosoziale Be-
treuung an und arbeitet eng
mit Patienten-Selbsthilfeorga-
nisationen zusammen.

Tag der Seltenen
Erkrankungen
am 28. Februar

Der Tag der seltenen Erkran-
kungen ,,Rare Disease Day“
ist ein weltweiter Aktionstag
auf Initiative von Patienten-
organisationen, der jedes
Jahr am letzten Tag im Feb-
ruar stattfindet.

Menschen mit seltenen Er-
krankungen und ihre Ange-
hoérigen schaffen Aufmerk-
samkeit fUr sich und ihre An-
liegen - in der Gesellschaft,
in der Medizin, Forschung
und Politik. Dazu tragen
zahlreiche Stadteaktionen
und Infoveranstaltungen bei.
Immerhin sind weltweit etwa
300 Millionen Menschen be-
troffen.

Deshalb ist das Motto
SELTEN SIND VIELE.

Moderne Diagnostik

Klinik fur Dermatologie und Venerologie behandelt und erforscht Hautkrankheiten

Hautkrebstherapie, die Be-
handlung entziindlicher,
autoimmuner und infektioser
Krankheiten der Haut, Wund-
behandlung einschlieBlich
Venenleiden, Laserthera-
pien, Hauterkrankungen bei
Kindern und Allergien: Das
Spektrum in der Klinik fir
Dermatologie und Venerolo-
gie der Unimedizin Rostock
ist groB. Als zertifiziertes
Hautkrebszentrum versorgt
das Team aus 20 Arzten und
30 Pflegekraften auBerdem
schwerkranke Patienten mit
modernsten  Tumor- und
Schmerztherapien. In Kklini-
schen Studien werden diese
Therapien und auch techni-
sche Behandlungsverfahren
immer weiterentwickelt.

Die Klinik ist mit dem Haut-
krebszentrum Teil des Onko-
logischen Zentrums und Teil
des interdisziplinaren Aller-
giezentrums der Unimedizin
sowie mit dem Zentrum fir
Seltene Erkrankungen (ZSE)
Teil des Europdischen Netz-

werks fur seltene Hauter-
krankungen. Neben der For-
schung ist die Hautklinik in
die Ausbildung von Studen-
ten und die Weiterbildung
von jungen Arzten zu Fach-
drzten fur Dermatologie und
Venerologie eingebunden.
Sie haben dabei auch die
Maoglichkeit, seltene Erkran-
kungen zu erforschen und zu
behandeln. So wurden an der

und Therapie in der Dermatologie

Rostocker Hautklinik wichti-
ge Funktionen von Repara-
turgenen und der Ausloser

der sogenannten Mond-
scheinkrankheit aufgedeckt.
Die Mondscheinkrankheit,

auch bekannt als Xeroderma
Pigmentosum, ist eine geneti-
sche Erkrankung, bei der die
Haut extrem sonnenempfind-
lich ist und vorzeitig altert. In
vielen Fallen fiihrt sie bereits

Stationsleitung Julika Thoms (v.l.), Stationsarzt Sven Pantermehl und
Schwester Sina Fordinal bei der Visite in der Hautklinik.

im Kindesalter zu Hautkrebs.
Bundesweit gibt es nur zwi-
schen 50 und 100 Menschen,
die daran leiden, schatzt Kli-
nikdirektor Prof. Dr. Steffen
Emmert.

Ebenfalls vertraut ist das
Team der Dermatologie mit
Verhornungsstérungen der
Haut, den sogenannten Ich-
thyosen. Eine extrem seltene
Form dieser Erkrankung stellt

die Ichthyosis en confetti dar,
an der ein Rostocker Patient
als einer von geschatzt nur et-
wa zehn weiteren Patienten
weltweit leidet. Diese sehr
schwere Hautkrankheit, die
durch einen Gendefekt verur-
sacht wird und somit Betroffe-
ne von Geburt an qualt, wur-
de beim Patienten Jens Ger-
wing in Kooperation mit einer
Spezialistin in Freiburg erstin

Klinikdirektor und Hautspezialist Prof. Dr. Steffen Emmert im Gesprach mit
Patient Jens Gerwing.
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der Hautklinik der Rostocker
Unimedizin  diagnostiziert.
Eine Aussicht auf Heilung hat
ernicht, aberdie Betreuungin
der Hautklinik und die An-
wendung von speziellen
Dusch- und Badezusatzen,
vor allem von Salben und
Cremes, lindern die Be-
schwerden.

Neben diesen seltenen Fal-
len werden jahrlich etwa
16000 Menschen ambulant
sowie etwa 2000 Patienten
stationar behandelt. Viele Pa-
tienten sind éalter, haben Be-
gleiterkrankungen und sind
korperlich oft eingeschrankt.
.Das bedeutet, dass der pfle-
gerische Aufwand durchaus
hoch ist und wir auch fiir Not-
falle immer gewappnet sein
mussen”, erklart Stations-
schwester Julika Thoms. Ins-
gesamt vier Kolleginnen sind
erfahrene Intensivpflegekraf-
te und wissen im Notfall im-
mer genau, was zu tun ist.
» Wir konnen uns aufeinander
verlassen”, sagt sie.
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Wir mussen auch
fUr Notfalle immer
gewappnet sein
und kdnnen uns
aufeinander
verlassen.

Julika Thoms
Stationsleitung
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