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EINLEITUNG

Seltene Erkrankungen stellen Arzt*innen vor besondere Heraus-
forderungen. Die Vielfalt der Symptome, das geringe Vorkommen
unddieoftunspezifischen Beschwerdebildermachendie Diagnose-
stellungschwierig—insbesondereinderhausarztlichenVersorgung,
wo Patient*innen haufig erstmals mit ihren Symptomen vorstellig
werden.

Diese Informationsbroschiire richtet sich gezielt an hausarztliche
Praxen. Ziel ist es, Hausarzt*innen dabei zu unterstitzen, Warn-
zeichen zu erkennen, geeignete Anlaufstellen zu kennen und
den Weg zu einer Diagnose oder spezialisierten Versorgung zu
erleichtern. Ein weiterer Fokus liegt auf der Rolle der Selbsthilfe,
die fur Betroffene und Angehorige eine zentrale Stutze darstellt
und auch fir die arztliche Praxis wertvolle Impulse geben kann.

Das Ziel dieser Broschire ist es, das Bewusstsein flur Seltene
Erkrankungen im hausarztlichen Alltag zu starken. Dadurch soll
eine frihere Diagnose, eine bessere Begleitung und mehr Lebens-
qualitat der Patient*innen erreicht werden.

WAS SIND
SELTENE ERKRANKUNGEN

DEFINITION

Eine Erkrankung gilt in der Europaischen Union als Selten, wenn
weniger als 5 von 10.000 Menschen davon betroffen sind.

VIELFALT UND KOMPLEXITAT

Weltweit sind Uber 6.000 bis 8.000 Seltene Erkrankungen
bekannt-die meistendavon sind genetisch bedingt. Viele beginnenim
Kindesalter, konnen aber auch erst im Erwachsenenalter auftreten.

BETROFFENE IN DEUTSCHLAND

Ca. 4 Millionen Menschen leben in Deutschland mit einer Seltenen
Erkrankung - also etwa 5% der Bevolkerung. Auch wenn jede einzelne
Erkrankung nur wenige Menschen betrifft, sind sie insgesamt keines-
wegs selten.

HERAUSFORDERUNGEN

Die Diagnosestellung dauert oft viele Jahre (im Durchschnitt
57 Jahre). Die Symptome sind meist unspezifisch, was die Diagnose
erschwert.

HISTORIE

2010 wurde in Deutschland das Nationale Aktionsbiindnis fiir Men-
schen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE) gegriindet, mit dem
Ziel eine bessere Versorgung von Patient*innen mit Seltenen Erkran-
kungen zu entwickeln. Ausgangspunkt war die Einstufung Seltener
Erkrankungen durch die EU-Kommission 2008 als ,high priority
health area”



WARNZEICHEN / ,RED FLAGS®
EINER SELTENEN ERKRANKUNG

HINWEISE, DIE AUF EINE SELTENE ERKRANKUNG
DEUTEN KONNEN:

~% Unklare, persistierende Beschwerden uber langere Zeit
~% Symptome passen nicht zu bekannten Mustern

~% Mehrere Organsysteme betroffen

«% Frither Krankheitsbeginn oder ungewéhnlicher Verlauf

- Therapieresistenz: keine oder nur geringe Wirkung Ublicher
Behandlungsansatze

~% Familidre Haufung (Familienanamnese)

DIE ROLLE DER HAUS-
ARZTLICHEN VERSORGUNG

Hausarzt*innen sind oftmals erste Anlaufstelle fir Patient*innen mit
ihren Beschwerden und Symptomen, weshalb die hausarztlichen
Praxen eine zentrale Rolle im Versorgungspfad von Seltenen Erkran-
kungen spielen.

Komplexe Symptome ohne kldrende Diagnose /
Negative Befundergebnisse verschiedenster
Untersuchungen

Beachtung der ,Red Flags*

Méglichkeit liber das Vorliegen einer Seltenen Erkrankung
in Betracht ziehen

Bei Verdacht auf eine Seltene Erkrankung

Anfrage an ein wohnortnahes Zentrum
fiir Seltene Erkrankungen



ANLAUFSTELLE FUR DIAGNOSE
UND BEHANDLUNG

ZENTREN FUR SELTENE ERKRANKUNGEN:

~% Anlaufstelle fiir Patient*innen mit einer seltenen Erkrankung

-% Anlaufstelle fiir Patient*innen mit Verdacht auf eine Seltene
Erkrankung

~% Vernetzung der ZSEs (national & international)
«% Blndelung der Expertise verschiedener Fachrichtungen

~% Spezialisierte Diagnostik und Koordination (Leistungserbringer
u.a. flr das Modellvorhaben Genomsequenzierung)

Freiburg Zentrum fiir Seltene Erkrankungen (FZSE)
Universitatsklinikum Freiburg

BreisacherstralRe 117 | (Poststelle Tumorbiologie) | 79106 Freiburg
Tel.: +49 761 27077030

Medizinische Anfragen:
fzse.lotsin@uniklinik-freiburg.de

Befundiibermittlung: C??r”;"f};r@
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www.uniklinik-freiburg.de/fzse.html (O] i-:_;if”‘}:k b

ANLAUFSTELLE FUR DIAGNOSE
UND BEHANDLUNG

36 ZENTREN DEUTSCHLANDWEIT | 5 ZENTREN IN BADEN-WURTTEMBERG
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INFORMATIONS- DIE BEDEUTUNG
PLATTFORMEN DER SELBSTHILFE

Selbsthilfegruppen spielen insbesondere im Kontext Seltener Erkran-
HILFREICHE LINKS kungen eine bedeutende Rolle. Neben der Bereitstellung wesentli-

cher Informationen bieten sie den Betroffenen zudem die Moglich-
ORPHANET kei.t, soziale Kon.takte zu khUpfgn. Die Selbsthilfe kann zudem a!s
Wissensquelle dienen, da hier eine hohe Expertise im Umgang mit
den Erkrankungen vorliegt. Auch Arzt*innen profitieren oftmals von
diesem Wissen.

www.orpha.net/de

Europdische Datenbank fiir Seltene Erkrankungen
/Referenz-Portal fir Informationen Uber Seltene
Erkrankungen & Orphan Drugs.

Eine gezielte Weitervermittlung an geeignete Ansprechpersonen aus
dem Bereich der Selbsthilfe kann den Betroffenen daher eine schnel-
le und gezielte Unterstiitzung ermdglichen.

SE-ATLAS ~# ACHSEE.V. i S
www.se-atlas.de/home/ @54EE www.achse-online.de/de/ ﬁggzé’%%:;g
Kartierung von Versorgungseinrichtungen / Uber- ;‘E_ia;‘ﬁ;’“é* 7 H
blick zu Versorgungsmoglichkeiten fir Menschen ‘g“é:%:; ‘;:i @@
mit Seltenen Erkrankungen in Deutschland. R ~% SEKIS BADEN-WURTTEMBERG Nt

b
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]

www.sekis-bw.de ;“%l% if;

Ot

ZIPSE (se-portal) @5E
https://portal-se.de/ ~# BAG SELBSTHILFE Pt
Allgemeine Informationsplattform rund um das www.bag-selbsthilfe.de éﬁuxf“j:;i

RN RN

Thema Seltene Erkrankungen.

% SELBSTHILFEBURO FREIBURG
www.selbsthilfegruppen-freiburg.de

©®

Krankheitsspezifische Selbsthilfegruppen konnen in der Regel lber
den se-atlas oder Uber die Uberschirmorganisationen vermittelt
werden. Weiter stellen sich im Y4-jahrlichen Newsletter des FZSE
regelmaRig verschiedene Selbsthilfegruppen vor.


https://portal-se.de/
https://www.se-atlas.de/home/
https://www.orpha.net/de
https://www.achse-online.de/de/
https://www.sekis-bw.de/
https://www.bag-selbsthilfe.de/
https://www.selbsthilfegruppen-freiburg.de/
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DAS FZSE STELLT SICH VOR

Das Freiburg Zentrum flr Seltene Erkrankungen (FZSE) wurde Anfang
2009 gegriindet. Im FZSE arbeiten Arzt*innen, Wissenschaftler*in-
nen und Pflegende aus verschiedenen Fachrichtungen interdiszi-
plindr eng zusammen, um eine spezialisierte Diagnostik und Ver-
sorgung von Kindern und Erwachsenen mit seltenen Erkrankungen
in den jeweiligen Fachzentren zu gewahrleisten. Das FZSE umfasst
das sog. koordinierende A-Zentrum, sowie die B-Zentren aus unter-
schiedlichen Fachrichtungen.

DER WEG ZUM FZSE

Anmeldung bei gesicherter Diagnose oder bei
Verdacht auf eine Seltene Erkrankung maoglich.

Kontakt: fzse.lotsin@uniklinik-freiburg.de
Tel.: +49 761 270-77030

WICHTIG!

Notwendige postalisch einzureichende Unterla-
gen bei Patient*innen mit unklarer Diagnose und
Verdacht auf eine Seltene Erkrankung.

Notwendige postalisch einzureichende Unterla-
gen bei Patient*innen mit gesicherter Diagnose.

FACHZENTREN (B ZENTREN)
IM FZSE

»  Zentrum fir Fragile Haut & Epidermolysis bullosa

»  Zentrum flr Seltene Lungenerkrankungen

»  Zentrum fur Neuromuskulare Erkrankungen im Kindesalter
»  Zentrum fur Angeborene Stoffwechselerkrankungen

»  Zentrum fur Angeborene und Erworbene Blutkrankheiten
»  Centrum flr Chronische Immundefizienz

»  Zentrum flr GefaRfehlbildungen

»  Epilepsiezentrum

»  Zentrum flr Skelettentwicklungsstorungen

»  Zentrum fur Seltene Augenerkrankungen

»  Zentrum flr Genetische Nierenerkrankungen

»  Zentrum fur Seltene Rheumatologische Erkrankungen

»  Zentrum flr Verhornungsstorungen

Alle Informationen:
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https://www.uniklinik-freiburg.de/fzse/infos-fuer-patientinnen/informationen-fuer-patienten-mit-gesicherter-diagnose.html
mailto:%20fzse.lotsin%40uniklinik-freiburg.de?subject=
https://www.uniklinik-freiburg.de/fzse/fachzentren-und-krankheitsbilder.html

FORSCHUNG &
OFFENTLICHKEITSARBEIT
IM FZSE

FZSE — FORTBILDUNG UND FORSCHUNG

In 2-monatlichem Rhythmus veranstaltet das A Zentrum des FZSE die
Vortragsreihe FZSE - Fortbildung und Forschung. Die Fortbildungsver-
anstaltung thematisiert neueste wissenschaftliche Erkenntnisse zu
Diagnostik-, Therapie- und Behandlungsmoglichkeiten von Seltenen
Erkrankungen aus den unterschiedlichen Fachbereichen des FZSE. Die
Veranstaltung richtet sich vorwiegend an medizinisches und wissen-
schaftliches Fachpersonal.

Hier ~@FEE:0
bh&hg =]

FZSE NEWSLETTER

In 1/4- jahrlichem Rhythmus veroffentlicht das FZSE einen Newsletter,
um Uber aktuelle Informationen und Neuigkeiten aus dem Freiburg Zen-
trum fir Seltene Erkrankungen (FZSE) und allgemein aus dem Gebiet
der Seltenen Erkrankungen zu berichten, sowie auf Wissenswertes aus
dem Bereich der Selbsthilfeorganisationen & Stiftungen hinzuweisen.

Hier



https://www.uniklinik-freiburg.de/fzse/fortbildungen.html
https://www.uniklinik-freiburg.de/fzse/aktuelles/newsletter/anmelden.html

KONTAKT

Freiburg Zentrum fiir Seltene Erkrankungen (FZSE)

Universitatsklinikum Freiburg

Breisacherstralle 117 | (Poststelle Tumorbiologie) | 79106 Freiburg

Tel.: +49 761 270-77030

Medizinische Anfragen:
fzse.lotsin@uniklinik-freiburg.de

Befundiibermittlung:
fzse.kim.a-zentrum.lotsen@uniklinik-freiburg.de
www.uniklinik-freiburg.de/fzse.html
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