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Mediziner kennen
heute rund 8000
schwer diagnos-
tizierbare Leiden.
Einige werden am
ZSE, dem Zentrum
. fur Seltene Erkran-
kungen, behandelt.

Hereditare Spastische
Spinalparalyse (HSP)
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Arzt

nichts findet

JIhnen fehlt nichts!”
Das horen Kranke mit
SELTENEN LEIDEN

oft jahrelang. Jetzt

erhalten sie endlich
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atja Rathfelder war immer gesund
gewesen. Vor zwei Jahren plagten die

damals Zehnjdhrige jedoch urpl6tz-

lich seltsame Beschwerden. Sie wur-

de praktisch {iber Nacht gelb wie bei einer
Hepatitis und litt unter extremen Schmerzen.
Obendrein schoss die Zahl ihrer weifSen Blut-
kérperchen in die Hohe - eigentlich ein Indiz
fiir eine Virusinfektion. Doch es war kein
Virus zu finden. AufSerdem gerann Katjas
Blut nicht mehr. Weder Antibiotika noch
Bluttransfusionen halfen dem Méadchen.
Es drohte zu sterben. Die hilflosen Eltern
beteten - und fiigten sich dem Rat, ihre
Tochter von einer Béblinger Klinik ins
Tiibinger Zentrum fiir Seltene Erkran-

kungen (ZSE) verlegen zu lassen. Dort such-
ten die Arzte fieberhaft nach einer Diagnose,
die gleichzeitig ein Leberversagen und die
Zerstorung der roten Blutkdrperchen erkla-
ren konnte. Und pl6tzlich wusste einer, was
los war: Katja litt unter einer seltenen Krank-
heit namens Morbus Wilson, der sogenann-
ten Kupferspeicherkrankheit.

RETTUNG IN LETZTER MINUTE

Wegen eines Gendefekts hatte die Leber des
Kindes jahrelang unbemerkt das mit der Nah-
rung aufgenommene Kupfer gespeichert - bis
die gesammelte Menge plo6tzlich das Organ
zersetzte und Katjas Korper iberflutete. Nur
eine Lebertransplantation konnte jetzt noch
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Da es haufig um
Leben und Tod geht,
suchen die Exper-
ten dort fieberhaft
nach Ursachen.
Diesen vier Men-

Rudolf Kleinsorge leidet unter der
genetisch bedingten Nervenkrankheit
HSP. Heute kann er sich nur noch mit
Gehstiitzen oder im Rollstuhl bewegen.
Dank einer Studie des Zentrums fiir Sel-
tene Erkrankungen gewann der 56-Jah-

Katja und Madeleine Rathfelder haben
die Kupferspeicherkrankheit (Morbus
Wilson). Erst am ZSE wurde sie diagnos-
tiziert. Dabei sammelt die Leber das mit
dem Essen aufgenommene Kupfer im-
mer mehr an. Katja (12) ist dank Leber-
transplantation gesund, Madeleine (14)

Susanne Wachter (44) leidet unter ei-
ner seltenen vererbten Augenkrankheit:
Sie hat einen Tunnelblick und sieht zu
90 Prozent unscharf. Erkannt wurde die
voranschreitende Krankheit (Info: www.
pro-retina.de), als sie haufig stolperte.
Beim ZSE besucht sie Spezialsprech-

schen half das ZSE

helfen. Sie gelang in letzter Minu-
te. Dass Katja Rathfelders Leben
gerettet wurde, ist den Spezialis-
ten fiir seltene Lebererkrankungen
des Tiibinger ZSE zu verdanken.
Sie erforschen seit der Griindung
des Zentrums am 20. Januar 2010
réatselhafte Leiden, die nur wenige
Hausérzte identifizieren wiirden.
Inzwischen haben die Experten
ein umfangreiches Register mit
Krankheiten erstellt, von denen
die meisten Mediziner und Patien-
ten noch nie gehort haben - von A
wie Aarskog-Syndrom (einer Form
von Kleinwiichsigkeit) bis Z wie
Zytopenie (einer Bluterkrankung).
Rund 8000 seltene Leiden sind
dortinzwischen katalogisiert. Prof.
Olaf Rief3, Sprecher des Zentrums
fiir Seltene Krankheiten, erklért: ,,In Deutsch-
land leben etwa drei bis vier Millionen Men-
schen mit seltenen Erkrankungen. Als selten
gilt eine Erkrankung immer dann, wenn im
Durchschnitt weniger als eine von 2000 Per-
sonen daran erkrankt ist.“ Fast alle Betroffe-
nen haben eine Ochsentour durch zahlrei-
che Wartezimmer erlebt, im Durchschnitt
dauerte es sieben Jahre, bis sie eine richtige
Diagnose erhielten. Die meisten von ihnen
hérten zudem stdndig den Satz: ,,IThnen fehlt
nichts!“ Immer wieder wurden sie im Lauf
der Jahre als Simulanten abgestempelt. Da-
bei ist genau das Gegenteil der Fall, wie die
Statistik zeigt: Prof. Riefd weist darauf hin,
dass medizinische Lehrbiicher im Schnitt

rige ein Stlick Lebensqualitat zurtck.

jeden Monat um zwei neue seltene Krank-
heiten erweitert werden. Er erkldrt: ,Wir
mochten die Lebensqualitdt der Menschen
mit seltenen Erkrankungen verbessern und
haben uns deshalb auf die ,Waisenkinder
der Medizin‘ spezialisiert. Wir versuchen, mit
einer schnellen Diagnose und einer facher-
iibergreifenden Versorgung zu helfen. Da-
fiir haben wir acht Spezialzentren, etwa fiir
neurologische Erkrankungen, Augen-, Haut-
sowie Infektionserkrankungen und seltene
genitale Fehlbildungen der Frau. Zwar gibt
es fiir das Gros der seltenen Leiden bisher
noch keine Heilung, fiir einige wenige exis-
tieren aber Therapiemdglichkeiten.“ Zugang
zum Zentrum findet man {iber

eine sogenannte Arzte-Lotsin (per »Inzwischen
Telefon: 07071/298 51 70, per Mail: haben wir

info@zse-tuebingen.de). Siekim-  acht Spezial-
mert sich um die nétigen Unter- zentren.“

suchungen fiir eine Erstdiagnose
und vermittelt Kontakte im zu-
stindigen Spezialzentrum. Ist das
ZSE nicht zustdndig, hilft sie auch bei der
Suche nach externen Spezialisten. Die Tiibin-
ger Experten arbeiten zu diesem Zweck eng
mit weiteren Zentren fiir seltene Erkrankun-
gen zusammen, etwa jenem in Heidelberg.

MEHR LEBENSQUALITAT

Kommt es zu einer Aufnahme in Tiibingen,
verschafft die Lotsin dem dortigen Team, das
unter anderem aus Haut-, Augen- und Kinder-
arzten, Neurologen, Internisten, Kieferchir-
urgen und Genetikern besteht, einen Uber-
blick iiber bereits erfolgte Untersuchungen.

wird mit Medikamenten behandelt.

Prof. Olaf Rief3,
Sprecher des ZSE

stunden fiir Netzhautdegenerationen.

Auch die Krankheit von Rudolf Kleinsorge
wird am ZSE erforscht. Thr Name lautet:
Hereditire Spastische Spinalparalyse, kurz
HSP. Die genetisch bedingte Nervenkrank-
heit beginnt mit spastischen Lihmungen in
den Beinen und kann Betroffene im fortge-
schrittenen Stadium fiir den Rest ihres Le-
bens an den Rollstuhl fesseln. Auch Rudolf
Kleinsorge hat die typische Odyssee eines Pa-
tienten mit einer seltenen Erkrankung durch-
litten, bevor ihm am ZSE geholfen wurde:
Zunichst fiel Bekannten auf, dass der Bau-
ingenieur ,seltsam ging*“. Kleinsorge konnte
die Fuf$spitze plotzlich nicht mehr anheben.
Auf Orthopadenbesuche folgten Visiten bei
Neurologen. Seit die Diagnose
HSP feststeht, testet der 56-Jdh-
rige Therapien - etwa ein Gerit,
das minimale Elektroimpulse an
jene Nerven schickt, die seine
Beinbewegungen funktional ver-
bessern. Ein Stiick Lebensqualitét
hat er auf diese Weise bereits zu-
riickgewonnen. Uber sein Leiden informiert
er gemeinsam mit anderen Betroffenen auch

im Internet (www.gehn-mit-hsp.de).
Inzwischen hat selbst die Politik den Be-
darfan Spezialkliniken wie dem ZSE erkannt
und foérdert den bundesweiten Aufbau sol-
cher Exzellenzzentren. Schritt fiir Schritt soll
den lange vernachléssigten Patienten bald
in allen Bundesldndern geholfen werden.
Betroffene wie Katja Rathfelder und Rudolf
Kleinsorge sind sich einig: Das ist ein wich-

tiger Schritt in die richtige Richtung.
MIKE POWELZ
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