Executive Summary - Update Rare Diseases
Stefan Selch

1. Innovationen in Neurogenetik und Gentherapie
- In-silico-Proteinstrukturvorhersage hilfreich fir mégliche funktionelle Auswirkung genetischer Varianten
- Erste erfolgreiche patientenspezifische in vivo Gene-Editing-Therapie bei CPS1-Mangel (,Base-Editing”)

2. Rare Diseeases: klinische Relevanz in der (Erwachsenen-)Neurologie
- ~ 300 Mio. Betroffene weltweit: einzeln selten, gemeinsam haufig
- ~ 70-80 % genetisch bedingt, ~50 % mit neurologischer Manifestation
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Modellprojekt Genomdiagnostik (§64e SGB V) jetzt an der Uniklinik Freiburg méglich
- Whole-Genome-Sequenzierung als neue diagnostische Option bei seltenen Erkrankungen
- Anmeldung méglich via Neurologie Ambulanz, Humangenetik und Zentrum fiir Seltene Erkrankungen

4. 5q-assoziierte spinale Muskelatrophie (SMA)
- Mittlerweile etablierte kausal ansetzende Therapien bei Kindern, zugelassene Therapien auch im Erwachsenenalter
- Bedeutung von friiher Diagnose und praklinischer Therapieeinleitung in der Kinderheilkunde

5. Friedreich-Ataxie und TTR-Amyloidose
- Friedreich-Ataxie: Erstmalig jetzt zugelassene krankheitsmodifizierende Therapie
- TTR-Amyloidose (PNP): mehrere zugelassene ,Gen-Silencer” und TTR-Stabilisatoren
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