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Felix hat Tuberöse Sklerose(TS), eine seltene Systemerkrankung mit tumorartigen Veränderungen 
in fast allen Organen. Felix‘ Schwester Johanna und die TS Selbsthilfe sind Halt und Stütze.
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Liebe Leserinnen und Leser, 

„Den Seltenen eine Stimme ge-
ben“ – unter diesem Motto unter-
stützt die Allianz Chronischer Selte-
ner Erkrankungen (ACHSE) e. V. seit 
10 Jahren erfolgreich Menschen 
mit Seltenen Erkrankungen bei der 
Bewältigung ihrer oft schwierigen 
Lebenssituation. Die ACHSE, als 
Dachverband von inzwischen über 
110 Selbsthilfeorganisationen, zeigt 
eindrucksvoll, was ein Verband von 
Betroffenen für Betroffene durch 
sein großes Engagement im Ge-
sundheitswesen bewirken kann. 
Hierauf können Sie zu Recht stolz 
sein. Zum Jubiläum gratuliere ich 
Ihnen ganz herzlich und ich danke 
Ihnen für Ihre wertvolle Arbeit.

In den letzten Jahren ist die Selbst-
hilfe, und besonders auch Ihre Ver-
einigung, zu einem wichtigen Teil im 
System der gesundheitlichen Ver-
sorgung herangewachsen. Auch die 
Vernetzung mit anderen Akteuren 
der Selbsthilfe, bspw. in der Bun-
desarbeitsgemeinschaft Selbsthilfe, 
ist sehr bedeutsam und unterstützt 
den Erfahrungsaustausch. 

In Deutschland sind schätzungs-
weise vier Millionen Menschen von 
einer Seltenen Krankheit betroffen 
und werden durch die vielfältigen 
Krankheitsbeschwerden und Ein-
schränkungen besonders belastet. 
Um ihre gesundheitliche Situation 
zu verbessern, ist es erforderlich, 
dass die wesentlichen Akteure 
des Gesundheitswesens mög-
lichst gemeinsam handeln und ihre 
Möglichkeiten hierzu bündeln. Das 
Bundesministerium für Gesundheit 
hat daher im Jahr 2010 zusammen 
mit dem Bundesministerium für Bil-
dung und Forschung und dem ACH-
SE e. V. mit weiteren inzwischen 
25 Bündnispartnern das Nationale 
Aktionsbündnis für Menschen mit 
Seltenen Erkrankungen (NAMSE) 
ins Leben gerufen. 

Ergebnis der gut dreijährigen Arbeit 
des NAMSE ist ein Nationaler Akti-
onsplan für Menschen mit Seltenen 
Erkrankungen, der im August 2013 
der Öffentlichkeit vorgestellt wer-
den konnte. 

Ein Schwerpunkt des Aktionsplans 
ist die Bildung von national aner-
kannten Fachzentren. Dafür müs-
sen Strukturen geschaffen werden, 
die die Zusammenarbeit der Spezia-
listen und den Austausch von Fach-
wissen national und international 
fördern. Patientinnen und Patienten 
sollen schneller, zielgerichteter und 
möglichst wohnortnah die medizi-
nischen Leistungen erhalten, die 
für ihr spezifisches Krankheitsbild 
die bestmögliche Versorgung dar-
stellen. Mit dem Aktionsplan wird 
außerdem angestrebt, Informati-
onen zu Seltenen Erkrankungen 
für Betroffene und medizinisches 
Fachpersonal leichter zugänglich zu 
machen und Strategien umzuset-
zen, die eine schnellere Diagnose-
stellung ermöglichen. 

Jetzt gilt es, die Maßnahmenvor-
schläge mit Leben zu erfüllen. Alle 
Bündnispartner haben in diesem 
Zusammenhang ihre Bereitschaft 
signalisiert, aktiv zu einer erfolgrei-
chen Umsetzung des Aktionsplans 
und zur Fortführung des Aktions-
bündnisses beizutragen. Ich bin 
zuversichtlich, dass unser gemein-
sames Handeln dabei hilft, die ge-
sundheitliche Situation der Betrof-
fenen zu verbessern.

Der ACHSE e. V. hat wesentlich 
zum Gelingen des Aktionsplans 
beigetragen und die Belange der 
Betroffenen und deren Angehöri-
gen in die Maßnahmenvorschläge 
eingebracht. Diese Erfahrungen 
sind auch in Ihre Broschüre, die 
vom Gesundheitsministerium ger-
ne gefördert wird, eingeflossen. 

Damit werden Sie weiterhin über 
Seltene Erkrankungen aufklären, 
auf die besondere Situation der Be-
troffenen aufmerksam machen und 
die Öffentlichkeit für deren Belan-
ge sensibilisieren. Hierfür gebührt 
dem ACHSE e. V. meine besondere 
Anerkennung und mein Dank. 

Hermann Gröhe
Bundesminister für Gesundheit

Grußwort Hermann Gröhe, Bundesminister für Gesundheit

GRUSSWORT HERMANN GRÖHE, BUNDESMINISTER FÜR GESUNDHEIT
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Es sind die Begegnungen mit 
betroffenen Familien, die mich 

berühren und immer wieder darin 
bestärken, mich als Schirmherrin 
der ACHSE für Menschen mit Sel-
tenen Erkrankungen einzusetzen! 

Es sind betroffene Familien, wie 
die von Florian. Die Familie hat 
zwei Söhne. Beide kamen gesund 
zur Welt. Doch Florian, der ältere 
entwickelte sich nicht wie andere 
Kinder seines Alters. Er war zwar 
ein aufgewecktes Kleinkind, schon 
mit drei Jahren faszinierte ihn klas-
sische Musik und – wie mir die El-
tern berichteten – hatte er einen 
starken Willen, wenn es darum 
ging, durchzusetzen, was er wollte. 
Doch als Florian vier war, entwi-
ckelte sich seine Motorik plötzlich 
nicht mehr weiter. Er hatte Schwie-
rigkeiten Balance zu halten, beim 
Sitzen, beim Laufen und Rennen. 
Die Eltern konsultierten ihren Kin-
derarzt, einen Orthopäden, einen 
Physiotherapeuten, einen Neuro-
logen, doch niemand wusste Rat. 
Erst nach drei Jahren – Florian war 
mittlerweile sieben Jahre alt – wur-
den die nötigen Tests gemacht, die 
die unwiederbringliche Diagnose 
bestätigten. Florian leidet an dem 
seltenen Gendefekt, Niemann-Pick 
Typ C, eine vererbte Stoffwechsel-
Transportstörung.

Bis heute gibt es für Niemann-Pick-
Krankheit keine wirksame Behand-
lungsmöglichkeit. Mit dieser tragi-
schen Lebensperspektive haben die 
Eltern von Florian viel Halt und Hoff-
nung im Selbsthilfeverein gefunden 
– eine kleine Gruppe von Eltern, die 
hochengagiert sind: sie informieren 
sich über den neuesten internati-
onalen Forschungsstand, über die 
medizinische Versorgung, wo im 
Bundesgebiet, welcher Arzt sich mit 
Niemann-Pick auskennt, über ande-
re therapeutische Maßnahmen, um 
dem Verlust der Fähigkeiten ein we-
nig entgegenzuwirken. 

Seltene Erkrankungen sind vielfäl-
tig. Niemann Pick ist nur ein Beispiel 
für die vielen unterschiedlichen Er-
krankungen, die zu den Seltenen 
zählen. Was Florian und seine Fa-
milie mit vielen anderen Menschen 
mit Seltenen Erkrankungen teilt, ist 
der lange Weg zur Diagnose, die 
Ungewissheit, keine oder kaum 
Therapieoptionen, wenig Experten, 
Informationen und Forschung. 

Um diesem Mangel entgegenzuwir-
ken, um sich diesen großen Heraus-
forderungen gemeinsam zu stellen 
und sie zu bewältigen, hat sich vor 
nunmehr 10 Jahren die ACHSE 
gegründet – mit der Idee und der 
großen Vision dahinter, allen Betrof-
fenen einer Seltenen Erkrankung 
in Deutschland ein Dach und eine 
Stimme zu geben und sich als Pati-
enten gemeinsam für eine bessere 
Lebens- und Versorgungssituation 
der Betroffenen einzusetzen. 

Dieser Gedanke, sich zusammen-
zutun, sich mit gebündelter Kraft 
und einer Stimme für die gemein-
same Sache einzusetzen, hat mich 
begeistert und mich dazu bewogen, 
die ACHSE, diesen damals noch 
jungen, frisch gegründeten Verein 
als Schirmherrin zu unterstützen. 

Die ACHSE startete mit siebzehn 
Selbsthilfevereinen unterschied-
licher Seltener Erkrankungen 
als Gründungsmitglieder, einem 
hochengagierten ehrenamtlichen 
Vorstand, der viel Erfahrung und 
Expertise aus der gesundheitli-
chen Selbsthilfe mitbrachte, einer 
ebenfalls zunächst ehrenamtlich 
arbeitenden Geschäftsführerin und 
schon bald danach mit einem Bera-
tungstelefon für Betroffene und An-
gehörige. Durch meine öffentliche 
Position als First-Lady erfuhr der 
junge Verein schnell viel Anschub 
und Aufmerksamkeit. Dabei wurde 
das Beratungstelefon in den ersten 
Monaten zu einem wichtigen In-

dikator: Die vielen Anrufe von Rat 
suchenden Betroffenen machten 
deutlich, wie groß der Bedarf nach 
einer Anlaufstelle, nach Vernetzung 
und Informationen war. 

Noch vor zehn Jahren waren der 
Begriff und die spezifische Prob-
lematik der „Seltenen Erkrankun-
gen“ kaum bekannt, geschweige 
denn die Nöte und Anliegen der 
Betroffenen, die vielen einzelnen 
Schicksale, die sich hinter diesem 
Begriff verbergen. 

Heute gibt es ein Nationales Akti-
onsbündnis für Menschen mit Sel-
tenen Erkrankungen, an dem sich 
alle relevanten Akteure aus dem 
Gesundheitssystem beteiligen und 
in dem die ACHSE eine Schlüssel-
funktion als „Stimme der Seltenen“ 
einnimmt. Hier werden gemeinsam 
Lösungen für eine strukturelle Ver-
besserung der Betroffenen erar-
beitet und umgesetzt. Heute ist 
die ACHSE nicht mehr jung; sie ist 
ein etablierter Partner im Gesund-
heitswesen geworden. Sie ist auf 
weit über 100 Mitgliedsorganisatio-
nen angewachsen. Der Begriff der 
Seltenen Erkrankungen ist im Be-
wusstsein der Fachöffentlichkeit, 
aber auch der Gesellschaft keine 
leere Worthülse mehr. Hierzu haben 
die vielen öffentlichkeitswirksamen 
Initiativen beigetragen, wie der Tag 
der Seltenen Erkrankungen, dem 
die ACHSE zu einem festen Platz 
im Kalender verholfen hat. Zudem 
ist die ACHSE mit ihrer Beratung für 
Betroffene und Angehörige, aber 
auch mit der ACHSE-Lotsin als An-
sprechpartnerin für Ärzte zu einer 
wichtigen Anlaufstelle geworden, 
die Schwierigkeiten mit der Diag-
nosestellung oder im Umgang mit 
der Seltenen Erkrankung ihres Pati-
enten haben. 

Es ist eine „Gemeinschaft der Sel-
tenen“ entstanden; wir haben viele 
Mitstreiter gefunden, die uns bei 

Grußwort Eva Luise Köhler, Schirmherrin der ACHSE

GRUSSWORT EVA LUISE KÖHLER, SCHIRMHERRIN DER ACHSE
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unserem Anliegen unterstützen 
und sich für die Betroffenen stark 
machen. Natürlich stehen wir im-
mer noch vor großen Herausforde-
rungen, die zu meistern viel Kraft 
und Geduld erfordern wird. Doch 
wir können hoffnungsfroh nicht nur 
nach vorne schauen, sondern auch 
gestärkt nach rechts, links und hin-
ter uns blicken: wir sind eine große 
Gemeinschaft, die gemeinsam und 
in guter Zusammenarbeit etwas er-
reichen kann. 

Wenn ich heute zu den Anfängen 
der ACHSE zurückblicke, freue ich 
mich darüber, wieviel in den letzten 
zehn Jahren bewegt wurde, damit 
Menschen mit Seltenen Erkrankun-
gen Hoffnung und Perspektive er-
halten. 

Viele Menschen haben dazu beige-
tragen. Als Schirmherrin der ACHSE 
danke ich besonders Frau Kreiling, 
die der ACHSE in den Anfangsjah-
ren als Vorsitzende mit viel Fach-
wissen und Engagement ein Ge-
sicht verliehen hat und Herrn Nach-
tigäller, der die Arbeit so erfolgreich 
fortgesetzt hat und die ACHSE zu 
einem etablierten Ansprechpartner 
für Betroffene, die Fachwelt und 
das Gesundheitswesen verholfen 
hat. Ich danke dem ehrenamtlich 
arbeitenden ACHSE-Vorstand, allen 
Mitgliedern, Kooperationspartnern, 
Fördermitgliedern und Spendern. 
Ich wünsche allen für die Zukunft 
viel Kraft, Geduld und gutes Gelin-
gen, bei allem, was wir noch errei-
chen wollen – für Menschen mit 
Seltenen Erkrankungen.

Ihre 

Eva Luise Köhler

GRUSSWORT EVA LUISE KÖHLER, SCHIRMHERRIN DER ACHSE

Bei der Eröffnung der ACHSE-Fotoausstellung „WAISEN DER MEDIZIN“ in 
Berlin: ACHSE-Schirmherrin Eva Luise Köhler mit Josephine und Michael 
Waechter, die für die Ausstellung porträtiert wurden. Josephine lebt mit 
dem Williams-Beuren Syndrom, einem seltenen Gendefekt und  
Michael Waechter hat Achondroplasie, eine von über  
100 Formen des Kleinwuchses.
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Wir wollen weder Benachtei-
ligung noch Privilegierung, 

sondern eine gleichberechtigte 
Versorgung der „Waisenkinder 
der Medizin“. Diese grundlegende 
Forderung der ACHSE besteht seit 
ihrer Gründung 2004. 

Wenn Sie krank werden, erwarten 
Sie von unserem weltweit angese-
henen Gesundheitswesen, dass Sie 
zeitnah einen Termin bei einem Arzt 
bekommen, der Ihre Beschwerden 
deuten kann und sich mit den mög-
lichen Diagnosen und den dazu ge-
hörenden Therapien auskennt. Sie 
halten es für selbstverständlich, 
dass Ihnen erklärt wird, welche 
Perspektiven Sie haben und dass 
Ihnen Medikamente oder andere 
Therapien verschrieben werden. 
Zu Recht! Für Menschen mit Sel-
tenen Erkrankungen bleibt diese 
Erwartung allerdings oft unerfüllt: 
Es dauert häufig Jahre, bis die rich-
tige Diagnose gestellt wird, es gibt 
vielfach keine Therapien, bei vielen 
Erkrankungen ist außerdem zu we-
nig über den Verlauf der Erkrankung 
bekannt. Menschen mit Seltenen 
Erkrankungen wissen oft nicht, was 
auf sie zukommt, an wen sie sich 
am besten wenden sollten, ob es 
Therapien gibt und wenn ja, welche 
die beste für sie ist.

Natürlich ist es eine große Heraus-
forderung, allen Menschen, die 
mit einer der geschätzten 6.000 
bis 8.000 Seltenen Erkrankungen 
leben, eine passende Versorgung 
zu bieten. Kein Arzt kann all diese 
unterschiedlichen Krankheitsbilder 
kennen, geschweige denn behan-
deln. Die Patienten sind deshalb 
davon abhängig, dass sie den rich-
tigen Weg durch das Gesundheits-
system finden. Als die ACHSE 2004 
als Dachverband der Selbsthilfeor-
ganisationen von Menschen mit 
Seltenen Erkrankungen gegründet 
wurde, stand der Patient in der 
Regel allein auf weiter Flur. Der 

Begriff „Seltene Erkrankung“ war 
kaum bekannt. Es gab wenig Be-
wusstsein in der Ärzteschaft über 
die Probleme der Betroffenen und 
nur geringe Kenntnis, wer mögli-
cherweise Expertise zu diesen Er-
krankungen hat oder wie man mit 
dem Mangel an Wissen umgehen 
sollte. Die Qualität der Versorgung 
hing deshalb zumeist von der Ei-
geninitiative des Patienten oder 
vom Zufall ab. 

Obwohl etwa 4 Millionen Men-
schen in Deutschland von einer 
Seltenen Erkrankung betroffen 
sind, hatte das Gesundheitssystem 
sich noch nicht ausreichend mit der 
Frage beschäftigt, wie Menschen 
mit Seltenen Erkrankungen ähnlich 
gut versorgt werden können wie 
Menschen mit häufigeren Erkran-
kungen. Die Betroffenen waren 
in vielen Fällen gezwungen, sich 
selbst zu helfen, oft taten (und tun) 
sie dies, indem sie einer Selbsthilfe-
organisation beitreten oder gar eine 
gründen. Gemeinsam lassen sich 
die wenigen, oft weltweit verstreu-
ten Informationen besser ausfindig 
machen, durch Austausch werden 
die wirklichen Spezialisten gefun-
den, durch Erfahrungsaustausch 
Möglichkeiten der Krankheitsbe-
wältigung aufgezeigt, durch For-
schungsinitiativen Wissenslücken 
gefüllt und Therapien entwickelt.

Hat sich diese Situation nach  
10 Jahren verbessert?  
Was hat die ACHSE, was hat die 
Selbsthilfe bewegt?

Die verschiedenen Selbsthilfeorga-
nisationen haben sich in der ACHSE 
zusammengeschlossen, um „den 
Seltenen eine Stimme zu geben“ 
und auf die Probleme und Bedürf-
nisse von Menschen mit Seltenen 
Erkrankungen aufmerksam zu ma-
chen. Die ACHSE hat als Interes-
senvertretung der Seltenen die Auf-
gabe, auf der Basis der Erfahrungen 
und Erkenntnisse von Betroffenen 
Handlungsbedarf zu identifizieren, 
Maßnahmenvorschläge zu unter-
breiten und sich bei Politik, Leis-
tungsträgern und Leistungserbrin-
gern, der Wissenschaft und den 
verschiedenen anderen Akteuren 
des Gesundheitswesens für Verbes-
serungen im Informationstransfer, in 
der Versorgung und Forschung ein-
zusetzen und dadurch eine gelunge-
ne Inklusion in den verschiedenen 
Bereichen des gesellschaftlichen 
Lebens anzustoßen. Diesbezüglich 
hat die ACHSE in den letzten 10 Jah-
ren viel erreicht:

• Vielfältige Veranstaltungen, in-
tensive Pressearbeit, Vorträge, 
Berichte, Interviews, Artikel und 
andere Maßnahmen der Öffent-
lichkeitsarbeit haben die „Waisen 
der Medizin“ in den Fokus der 
Aufmerksamkeit gerückt. „Sel-
tene Erkrankungen“ wurde zu 
einem Begriff und führte in der 
Fachöffentlichkeit und in Teilen 
der Allgemeinbevölkerung zu der 
Erkenntnis, dass die Lebenssitu-
ation und Lebenserwartung von 
Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen verbessert werden kann 
und muss.

• Unterstützt durch den Impuls 
der EU, die 2009 eine Empfeh-
lung des Rates der Europäischen 
Union für Europäisches Handeln 

10 Jahre ACHSE – Selbsthilfe bewegt

10 JAHRE ACHSE
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im Bereich der Seltenen Krank-
heiten1 verabschiedete, wurde 
das Nationale Aktionsbündnis für 
Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen, das NAMSE, gegründet. 
Dieses Bündnis, das durch das 
Bundesgesundheitsministerium, 
das Bundesforschungsministe-
rium und die ACHSE koordiniert 
wurde und wird und in dem alle 
maßgeblichen Akteure des Ge-
sundheitswesens zusammen wir-
ken, hat zwischen 2010 und 2013 
einen Nationalen Aktionsplan für 
Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen erarbeitet. Das NAMSE 
trägt jetzt die Verantwortung 
dafür, dass dieser Plan, der 52 
Maßnahmenvorschläge enthält, 
in den kommenden Jahren umge-
setzt wird. Das NAMSE wird an 
anderer Stelle in dieser Broschüre 
ausführlicher dargestellt.

• Die ACHSE konnte ein großes 
Netzwerk von Gesprächs- und Ko-
operationspartnern aufbauen, die 
sich gemeinsam mit der ACHSE 
für eine bessere Versorgung, mehr 
Forschung und größere Lebens-
qualität der Betroffenen einsetzen. 
Außer den etwa 120 Mitgliedsor-
ganisationen der ACHSE und den 
wichtigen Bündnispartnern im 
NAMSE, gibt es noch viele weitere 
Einrichtungen und Organisationen, 
die sich mit uns für die Seltenen 
engagieren, wie z.B. die verschie-
denen Zentren für Seltene Erkran-
kungen, die vom Bundesministe-
rium für Bildung und Forschung 
geförderten Netzwerke für Seltene 
Erkrankungen, die TMF – Technolo-
gie- und Methodenplattform für die 
vernetzte medizinische Forschung, 
die Robert-Bosch-Stiftung und vie-
le mehr. Diese Partner werden in 
dieser Broschüre vorgestellt.

1 Empfehlung des Rates vom 8. Juni 2009 
für eine Maßnahme im Bereich seltener 
Krankheiten (2009/C 151/02)

• Die ACHSE hat maßgeblich da-
zu beigetragen, dass die Gesell-
schaft sich ihrer Verantwortung 
für Menschen mit Seltenen Er-
krankungen bewusst wird und 
Maßnahmen zur Verbesserung 
ergriffen werden. Insbesondere 
für die Erstellung eines Natio-
nalplans hat die ACHSE sich seit 
ihrer Gründung stark gemacht. 
Durch die Gründung des NAMSE 
und die Arbeit in den vielen Ar-
beits- und Unterarbeitsgruppen 
ist über den ersten Nationalen 
Aktionsplan hinaus eine Gemein-
schaft entstanden, die sich ge-
meinsam für Menschen mit Sel-
tenen Erkrankungen stark macht. 
Dies ist ein großer Erfolg und gibt 
den Betroffenen Hoffnung!

Was ist noch zu tun?

Trotz aller Erfolge stehen wir wei-
terhin vor großen Aufgaben: Die 
Umsetzung des Nationalen Akti-
onsplans hat erst begonnen und 
es wurden bislang nur begrenzte 
Mittel für die Umsetzung bereit 
gestellt. Wichtige Forderungen der 
ACHSE sind gar nicht oder nur in 
stark abgeschwächter Form in den 
Nationalen Aktionsplan aufgenom-
men worden oder können nicht 
durch die Bündnispartner alleine 
umgesetzt werden, z.B. dort, wo 
der Bewertungsausschuss oder der 
Gemeinsame Bundesausschuss 
(G-BA) gefragt ist. Damit ist der 
Nationale Aktionsplan bislang vor 
allem eine Strategie, ein Plan, auf 
dem man sich geeinigt hat. Es ist 
vom Einsatz und politischen Willen 
aller Beteiligten abhängig, ob und in 
welchem Umfang die Maßnahmen 
auch tatsächlich umgesetzt wer-
den. In den kommenden Jahren 
wird sich die ACHSE nicht nur dafür 
einsetzen, dass der Nationale Akti-
onsplan umgesetzt wird, sondern 
sich generell dafür stark machen, 
dass folgende Kernziele erreicht 
werden:

• Eine interdisziplinäre, sektoren-
übergreifende, spezialisierte und 
international vernetzte Versor-
gung, welche durchdachte Pati-
entenpfade und ein gutes Case 
Management bietet.

• Ein Vergütungssystem, das ver-
änderte und zusätzliche Leistun-
gen, die sich aus den besonderen 
Anforderungen an interdisziplinä-
re, vernetzte Zentren ergeben, 
angemessen honoriert.

• Nicht nachlassende Bemühun-
gen auf dem Gebiet der For-
schung, damit mehr Wissen über 
Seltene Erkrankungen generiert 
und mehr Therapien entwickelt 
werden können.

• Der zeitnahe Zugang zu passen-
den Arzneimitteln und anderen 
Therapien, ohne dass sinnvolle 
Nutzenbewertungen vernachläs-
sigt werden, um eine Fehlver-
wendung der Versichertenbeiträ-
ge zu verhindern. 

• Gute Informationen und nied-
rigschwellige Beratung, unter 
Einbeziehung der Selbsthilfe, für 
Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen und Menschen, die noch 
keine Diagnose erhalten haben.

• Die Anerkennung der besonde-
ren, eigenständigen Leistungen 
der Selbsthilfe durch Schaffung 
verlässlicher Formen der Selbst-
hilfeförderung.

• Die effektive Nutzung des Er-
fahrungswissens der Selbsthilfe 
durch ihre Beteiligung an allen 
relevanten Entscheidungsprozes-
sen im Gesundheitswesen, um 
Verbesserungen gezielter und ef-
fizienter voran zu treiben.

10 JAHRE ACHSE
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„Den Seltenen eine Stimme geben“ will die ACHSE 
als Zusammenschluss von Selbsthilfeorganisationen 
der Seltenen. Josephine macht es vor: bei der Foto-
ausstellungseröffnung „WAISEN DER MEDIZIN“ gibt 
sie „den Seltenen eine Stimme“, als sie spontan ein 
Liedchen anstimmt. 

Viele Betroffene des Williams-Beuren Syndroms  
haben eine überdurchschnittliche musikalische  
Begabung, einige haben sogar ein absolutes Gehör.
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10 JAHRE ACHSE

Durch Beteiligung der Selbsthilfe 
die Qualität der Versorgung  
steigern 

In den Nationalen Aktionsplan wur-
de ein Kapitel aufgenommen, in 
dem die NAMSE-Partner die Arbeit 
der Selbsthilfe für eine patienten-
zentrierte Versorgung würdigen. 
Insbesondere weisen sie darauf 
hin, dass das Erfahrungswissen 
und die Expertise der Betroffenen 
sowie die Vernetzungsarbeit der 
Selbsthilfe die Wissensvermehrung 
und die Qualität der Gesundheits-
versorgung und Forschung fördern. 
Diese Kompetenz der Selbsthilfe 
wird jedoch aus Sicht der ACHSE in 
verschiedenen Bereichen des Ge-
sundheitswesens noch nicht aus-
reichend anerkannt und erst recht 
noch nicht optimal genutzt. 

In den letzten 60 Jahren hat sich die 
Gesundheitsselbsthilfe stark entwi-
ckelt. Chronisch kranke Menschen 
werden befähigt, sich informiert 
und kompetent im Gesundheitswe-
sen zu bewegen und so besser die 
besonderen persönlichen Heraus-
forderungen zu bewältigen. Von ei-
ner vornehmlich systemkritischen 
Bewegung hat sich die Selbsthilfe 
durch ihre politische Arbeit und ins-
besondere die strukturierte Beteili-
gung an Entscheidungsprozessen 
zu einem starken Partner für die 
anderen Akteure im Gesundheits-
wesen entwickelt und als solcher 
etabliert. Durch die Mitwirkung im 
G-BA bei der Ausgestaltung der 
Leistungen und Strukturen über-
nimmt die Selbsthilfe Verantwor-
tung für Patientenorientierung. So 
ist die Selbsthilfe heute zugleich 
systemkritisch, qualitätsfördernd 
und systemstabilisierend. 

Aus diesem Engagement ist ei-
ne größere Bereitschaft der Leis-
tungsträger und Leistungserbrin-
ger sowie der Forscher und ande-
ren Akteuren entstanden, mit der 
Selbsthilfe zusammen zu arbeiten. 
Die ACHSE wird sich dafür stark 
machen, dass in allen für die Patien-
ten relevanten Bereiche die Zusam-
menarbeit und der Austausch mit 
der Selbsthilfe gestärkt und geför-
dert werden. Damit die Selbsthilfe 
diese wichtige Arbeit leisten kann, 
ist selbstverständlich nicht nur eine 
starke ideelle, sondern eine eben-
so starke finanzielle Förderung drin-
gend vonnöten.

Durch Zusammenarbeit mehr 
erreichen

Die ACHSE hat in den letzten Jah-
ren wichtige Impulse gesetzt. Ohne 
die inhaltliche und finanzielle Unter-
stützung durch unsere zahlreichen 
Gesprächs- und Kooperationspart-
ner, die vielen Freunde und Förde-
rer und ohne das ernsthafte stete 
Bemühen vieler Beteiligter, insbe-
sondere vieler engagierter Ärzte, 
die Versorgung und die Lebensqua-
lität der Betroffenen zu verbessern, 
hätten wir jedoch keine Fortschritte 
erreicht. An dieser Stelle möchten 
wir deshalb allen, die sich für Men-
schen mit Seltenen Erkrankungen 
engagieren, von ganzem Herzen 
danken. Wir haben noch einen 
weiten Weg zu gehen. Wir bitten 
Sie, unbedingt an unserer Seite zu 
bleiben und Ihren unermüdlichen 
Einsatz für die Betroffenen weiter 
fortzusetzen. Menschen mit Sel-
tenen Erkrankungen brauchen uns 
und unsere Zusammenarbeit! 
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Nationales Aktionsbündnis für 
Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen (NAMSE)

Mit dem Ziel, nachhaltige Ver-
besserungen der gesundheit-

lichen Situation von Menschen mit 
Seltenen Erkrankungen zu erzielen, 
wurde am 8. März 2010 auf Initia-
tive des Bundesministeriums für 
Gesundheit (BMG) gemeinsam mit 
dem Bundesministerium für Bildung 
und Forschung (BMBF) und der Al-
lianz Chronischer Seltener Erkran-
kungen (ACHSE e. V.) das NAMSE 
gegründet. Am Nationalen Akti-
onsbündnis sind alle wesentlichen 
Akteure im Gesundheitswesen auf 
dem Gebiet der Seltenen Erkrankun-
gen – ausschließlich Spitzen- und 
Dachverbände – beteiligt. 

Mit Annahme einer „Gemeinsamen 
Erklärung“2  bekräftigten die Bünd-
nispartner, gemeinschaftlich die 
Voraussetzungen für eine langfris-
tig wirksame Verbesserung der ge-
sundheitlichen Situation von Men-
schen mit Seltenen Erkrankungen 
im Konsens zu schaffen. Vorrangi-
ges Ziel des NAMSE bei Gründung 
war es, einen Vorschlag für einen 
Nationalen Aktionsplan für Men-
schen mit Seltenen Erkrankungen 
bis 2013 zu erarbeiten und die Bil-
dung von nationalen Fachzentren zu 
unterstützen. Deutschland setzt so-
mit die entsprechende Empfehlung 
des Rates der Europäischen Union 
für eine Maßnahme im Bereich der 
Seltenen Erkrankungen um3.

2 Die Gemeinsame Erklärung des NAMSE 
können Sie auf der Internetseite  
www.namse.de herunterladen.

3 Empfehlung des Rates der Europäischen 
Union vom 8. Juni 2009 für eine Maß-
nahme im Bereich seltener Krankheiten 
(2009/C 151/02).

Das Ergebnis dreijähriger, intensiver 
Arbeits- und Abstimmungsprozesse 
wurde im August 2013 der Öffent-
lichkeit vorgestellt: 52 Maßnahmen-
vorschläge in sechs Handlungsfel-
dern umfasst der Nationale Akti-
onsplan für Menschen mit Selte-
nen Erkrankungen – erarbeitet und 
im breiten Konsens abgestimmt 
durch die 28 Bündnispartner. Mit der 
Veröffentlichung des Nationalen Ak-
tionsplans hat das NAMSE die erste 
Arbeitsphase erfolgreich beendet.

Nationaler Aktionsplan für Men-
schen mit Seltenen Erkrankungen

Der Nationale Aktionsplan für Men-
schen mit Seltenen Erkrankungen 
beinhaltet konkrete Maßnahmen-
vorschläge und Handlungsempfeh-
lungen für die vordringlichsten Pro-
bleme von fast 4 Millionen betrof-
fenen Menschen in Deutschland. 
Er gliedert sich in die folgenden 
Handlungsfelder:
• Versorgung, Zentren, Netzwerke,
• Forschung,
• Diagnose,

• Register,
• Informationsmanagement und
• Patientenorientierung.

Ein Schwerpunkt des Aktionsplans 
ist die Bildung von national aner-
kannten Fachzentren. Hierdurch 
sollen die Patientinnen und Patien-
ten schneller, zielgerichteter und 
möglichst wohnortnah die medizi-
nischen Leistungen erhalten, die 
für ihr spezifisches Krankheitsbild 
die bestmögliche Versorgung dar-
stellen. Dafür müssen Strukturen 
geschaffen werden, die die Zusam-
menarbeit der Spezialisten und den 
Austausch von Fachwissen national 
und international fördern. 

Mit dem Aktionsplan wird außer-
dem angestrebt, Informationen zu 
Seltenen Erkrankungen für Betrof-
fene und medizinisches Fachperso-
nal leichter zugänglich zu machen 
und Strategien umzusetzen, die 
eine schnellere Diagnosestellung 
ermöglichen. Darüber hinaus sind 
Maßnahmen geplant, die zur In-
tensivierung von Forschungsak-

NAMSE – Gemeinsam für die Zukunft der Seltenen

FACHBEITRÄGE
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tivitäten im Bereich Seltener Er-
krankungen beitragen. In diesem 
Zusammenhang wird u.a. auch das 
Ziel verfolgt, die Übertragung neu-
er Erkenntnisse in die Versorgungs-
praxis zu beschleunigen. 

Umsetzung 

Mit der Veröffentlichung des Akti-
onsplans im August 2013 haben die 
Akteure des NAMSE mit der Umset-
zung der Maßnahmenvorschläge 
begonnen. Im Folgenden muss die 
Implementierung der Maßnahmen 
koordiniert und begleitet werden. 
Alle Bündnispartner haben sich ver-
antwortlich gezeigt, aktiv zu einer 
erfolgreichen Umsetzung des Akti-
onsplans und zur Fortführung des 
Aktionsbündnisses beizutragen. 

Fachzentren 

Um die Bildung von Fachzentren 
zu fördern, empfiehlt das NAMSE 
im Nationalen Aktionsplan die Ent-
wicklung und Umsetzung eines 
dreistufigen Zentrenmodells. Um 
das zunächst vorläufige Verfahren zu 
entwickeln und Qualitätskriterien als 
Grundlage für die Anerkennung als 
Zentrum festzulegen, wurde vom 
NAMSE eine Arbeitsgruppe mit Ex-
perten aus den Mitgliedsorganisatio-
nen des NAMSE gegründet. 

Geschäftsstelle 

Viele weitere Maßnahmen und 
Projekte aus dem Nationalen Akti-
onsplan wurden bereits durch die 
Bündnispartner angestoßen. Der 
Umsetzungsstand der Maßnahmen 
wird regelhaft durch die Geschäfts-
stelle des NAMSE erhoben. Diese 
unterstützt die Bündnispartner bei 
der Umsetzung der Maßnahmen, 
in dem sie Koordinierungsaufgaben 
wahrnimmt und die verantwortli-
chen Institutionen vernetzt. 

Evaluation

Um zu untersuchen, ob der Natio-
nale Aktionsplan insgesamt zu ei-
ner Verbesserung der gesundheit-
lichen Situation von Menschen mit 
Seltenen Erkrankungen geführt hat, 
ist eine Evaluation der Maßnahmen 
vorgesehen. Dabei sollte sowohl 
die Zielerreichung einzelner Maß-
nahmen und einzelner Teilziele als 
auch die Gesamtwirkung des Akti-
onsplans gemessen werden. 

Fazit 

Das NAMSE setzt sich mit beson-
derem Engagement für das Thema 
„Seltene Erkrankungen“ und dar-
über hinaus für die Weiterführung 
des Aktionsbündnisses ein. So soll 
eine nachhaltige Implementierung 
und kontinuierliche Weiterentwick-
lung des Aktionsplans gewährleis-
tet und die Integration der Maßnah-
men in das deutsche Gesundheits-
system unterstützt werden. 
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Im NAMSE erarbeiten  
28 Bündnispartner  
Lösungen für  
Seltene Erkrankungen.



Es ist die Erfahrung von vielen 
Menschen mit seltenen Er-

krankungen und insbesondere von 
Eltern betroffener Kinder: Ein we-
sentlicher Bestandteil des Lebens 
ist die Suche. Die oft verzweifelte 
Suche nach einem Arzt oder Ärztin, 
die überhaupt erst einmal eine Dia-
gnose stellen, die Suche nach dem 
Experten oder der Expertin mit der 
größten Erfahrung, der innovativen 
Diagnostik oder dem Zugang zu 
einer neuen Therapiestudie oder 
einfach die Suche nach einem Arzt 
oder einer Ärztin, denen man ver-
traut, obwohl es bislang keine Dia-
gnose gibt. 

Diese Suche wird begleitet von Rei-
sen, die zu vermeintlichen Experten 
führen, die mit viel Hoffnung begin-
nen und dann doch mit Ernüchte-
rung und Enttäuschung enden, da 
für den speziellen Fall, insbesonde-
re wenn noch keine Diagnose ge-
stellt ist oder sich ein besonderer 
Verlauf ergeben hat, keine Hilfe an-
geboten werden kann. Oft werden 
Patienten oder ihre Familien auch 
durch die Tatsache ernüchtert, 
dass Blut oder anderes Biomateri-

al entnommen wird, da eine Studie 
läuft oder geplant ist, aber dann oft 
nichts, nicht einmal eine Informati-
on erfolgt.

Die Probleme in der Diagnostik und 
Therapie der seltenen Erkrankun-
gen lassen sich nicht „individuell“ 
lösen. Es wird auch nicht möglich 
sein, Zentren für alle seltenen Er-
krankungen zu gründen, denn 
bereits jetzt sind mehr als 5.000 
verschiedene definierte seltene 
Erkrankungen bekannt. Daher müs-
sen andere strukturelle Lösungen 
entwickelt werden, die eine quali-
tätsgesicherte Versorgung für Men-
schen mit seltenen Erkrankungen 
etabliert, einschließlich für diejeni-
gen, die (noch) keine spezifische 
Diagnose haben.

Aus diesem Grund folgte die Bun-
desrepublik Deutschland der Emp-
fehlung des Rates der Europäi-
schen Union und gründete 2010 
das Nationale Aktionsbündnis für 
Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen (NAMSE), um ein gemein-
sames strategisches Konzept mit 
Strukturen, Prozessen und den neu-

en Möglichkeiten der Diagnostik zu 
entwickeln, das die Versorgung der 
Patienten populationsbasiert signi-
fikant verbessern soll. 

Ein Kernelement der Empfehlun-
gen dieses Aktionsbündnis ist die 
Bildung von Zentren, deren Anfor-
derungen in einem aufwändigen 
Prozess aller beteiligten Akteure 
konsentiert und definiert wurden.

Welche Chancen bietet die 
Schaffung von Zentren und 
Netzwerken?

Eine wichtige Aufgabe der Struktur-
bildung ist es, für betroffene Patien-
ten eine Transparenz für die derzeit 
vorhandene Erfahrung in der Dia-
gnostik und Therapie seltener Erkran-
kungen herzustellen. Die Zentren für 
seltene Erkrankungen sollen für die 
betroffenen Patienten eine erkenn-
bare Expertise in der Diagnostik, 
Therapie und Versorgung ausweisen.

Eines der wesentlichen Merkma-
le dieser Zentren für Menschen 
mit seltenen Erkrankungen ist der 
multidisziplinäre Ansatz, der alle in 
der Diagnostik und Therapie von 
seltenen Erkrankungen notwen-
digen Berufsgruppen einschließt. 
Da – wie bereits erwähnt – nicht 
für alle seltenen Erkrankungen Zen-
tren ausgebildet werden können, 
ist es notwendig, dass die Zentren 
sich vernetzen und so den Zugang 
zu einer bestehenden Expertise 
erleichtern. Einige Zentren sollen 
überregional wirksam werden und 
sich an europäischen Referenz-
netzwerken beteiligen. Durch den 
Einsatz von Mitteln der Informati-
onstechnologie (z.B. Telemedizin) 
soll auch eine Versorgung möglich 
sein, ohne dass Patienten, wie ein-
gangs beschrieben, eine Odyssee 
durchleben müssen. 
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Zentren und Vernetzung – Chancen und Herausforderung für Menschen mit 
seltenen Erkrankungen und für das Gesundheitswesen
von Prof. Dr. med. Annette Grüters-Kieslich
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Von NAMSE wird empfohlen, drei 
arbeitsteilig gegliederte und mit - 
ein ander vernetzte Ebenen der Zen-
tren zu etablieren. Die Zentren sol-
len sich nicht hinsichtlich der Qua-
lität der Versorgung unterscheiden, 
sondern im Leistungsspektrum.

Hierbei unterscheiden sich Zen-
tren, die krankheitsspezifisch für 
die qualitätsgesicherte ambulante 
Versorgung von Patienten mit einer 
gesicherten Diagnose zuständig 
sind von den Zentren, die ebenfalls 
krankheitsspezifisch für Patienten 
mit gesicherter Diagnose neben 
dem ambulanten auch über ein 
stationäres, interdisziplinäres und 
multiprofessionelles Versorgungs-
angebot verfügen. 

Darüber hinaus sollen Zentren gebil-
det werden, die sich aus mehreren 
krankheitsspezifischen zusammen-
setzen und zusätzlich krankheits-
übergreifende Strukturen wahrneh-
men. Diese sogenannten Referenz-
zentren sollen sich zum Beispiel 
für die Betreuung von Patienten 
mit unklarer Diagnose einsetzen, 
aber auch in der Grundlagen- und 
klinischen Forschung ausgewiesen 
sein. Diese Zentren stellen außer-
dem die qualitätsgesicherte Ausbil-
dung sicher. 

Die krankheitsübergreifenden und 
überregional wirksamen Aufgaben 
dieser Zentren beinhalten wichtige 
Chancen für eine deutliche Verbes-
serung der Versorgung. So sind es 
die „Lotsen“ in diesen Zentren, 
die mit standardisierten und trans-
parenten Vorgehen sicherstellen, 
dass Patienten mit einem beson-
deren Diagnostik- oder Therapie-
bedarf an die richtige Stelle im Ver-
sorgungssystem gelangen, sowohl 
intern im Zentrum als auch an an-
dere Einrichtungen bundesweit und 
international.

Die Verfahren der Diagnostik von 

Patienten mit unklaren Krankheits-
bildern werden standardisiert und 
es werden zentrale Ressourcen 
wie Register, Biobanken und Ein-
heiten für die klinische Forschung 
etabliert. Fortbildungsangebote für 
alle Berufsgruppen sollen in Koope-
ration mit Patientenorganisationen 
durchgeführt werden.

Um möglichst alle seltenen Erkran-
kungen abdecken zu können, ist 
eine bundesweite Vernetzung der 
Zentren notwendig, die auch ein 
Koordinationsangebot für die Dia-
gnostik unklarer Fälle beinhaltet. 

Insbesondere ist die Vernetzung 
auch für die translationale For-
schung, der Übersetzung der For-
schungsergebnisse in die klinische 
Praxis, und die klinischen Studien 
und Versorgungsforschung not-
wendig. Bei der oft sehr geringen 
Fallzahl von Patienten ist eine in-
tensive Zusammenarbeit nicht nur 
in der Versorgung, sondern auch in 
der Forschung notwendig. Somit ist 
ein wichtiges Merkmal der Zentren 
die Verbindung von Versorgung, 
Forschung und Translation. 

Chancen in der Diagnostik  
seltener Erkrankungen

Überregional wirksame Zentren 
müssen für die Diagnostik nicht nur 
die etablierte Spezialdiagnostik vor-
halten, sondern auch Erfahrung mit 
innovativen diagnostischen Verfah-
ren haben.

Hierbei bieten insbesondere die neu-
en Möglichkeiten der genetischen 
Diagnostik (das so genannte „Next 
Generation Sequencing“ = NGS) 
erstmals die Möglichkeit mit leist-
barem und finanzierbarem Aufwand 
nach zugrunde liegenden Verände-
rungen im gesamten genetischen 
Code eines Menschen zu suchen. 
Dies eröffnet völlig neue Chancen 
eine Diagnose zu finden oder zu prä-

zisieren. Ist mehr als ein Patient mit 
den gleichen Symptomen bekannt, 
ist es sehr wahrscheinlich, dass die 
für eine Erkrankung verantwortliche 
Veränderung mit hoher Sicherheit 
erkannt werden kann. Dies setzt 
aber ein besonderes Wissen und 
Kenntnisse in dieser innovativen ge-
nomweiten Diagnostik sowie in der 
Auswertung der Ergebnisse voraus. 
Es ist essentiell, dass diese Fähig-
keit auf hohem Niveau vorhanden 
ist, da sonst Fehlinterpretationen 
dazu führen können, dass Verände-
rungen übersehen werden bzw. Ver-
änderungen im Genom als Ursache 
für die Erkrankung benannt werden, 
die aber keine Bedeutung haben. 
Daher können diese Untersuchun-
gen, wenn sie nicht qualitätsgesi-
chert und mit hoher Expertise in der 
Auswertung durchgeführt werden, 
erneut viele Patienten enttäuschen. 
Die Expertise in der innovativen 
molekulargenetischen Diagnostik 
einschließlich innovativer Verfah-
ren wie dem NGS und die zentrale 
Durchführung dieser Diagnostik ist 
eine unabdingbare Voraussetzung 
für ein Zentrum. 

Die Einführung der innovativen ge-
netischen Diagnostik in Zentren für 
seltene Erkrankungen muss auch 
einhergehen mit einer Verbindung 
zu Datenbanken, Biobanken und 
Registern, da nur so eine rasche 
und umfassende Beteiligung mög-
lichst vieler Patienten am Nutzen 
von Fortschritt möglich ist.

Diese neuen Möglichkeiten der 
genetischen Diagnostik können je-
doch nur effektiv genutzt werden, 
wenn die Erfassung der Symptome 
und klinischen Daten der Patienten 
umfassend und standardisiert er-
hoben und dokumentiert werden. 
Dies setzt voraus, dass die Ärz-
tinnen und Ärzte in der Erfassung 
der klinischen Daten ausgebildet 
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sind und Methoden der EDV ge-
stützten Auswertung dieser Daten 
herangezogen werden, um bereits 
mit den klinischen Daten eine Ein-
ordnung in ein Krankheitsbild oder 
in eine Gruppe von Erkrankungen 
vorzunehmen. Es ist gelungen, 
Datenbanken, zum Beispiel die Hu-
man Phenotype Ontology (HPO) zu 
erstellen, die es erlauben anhand 
der standardisiert dokumentierten 
klinischen Daten eine Zuordnung 
zu einer Krankheitsgruppe vorzu-
nehmen und so Patienten mit einer 
gleichen Symptomatik aus unter-
schiedlichen Zentren in die innova-
tive Diagnostik einzuschließen.

Eine Diagnose allein sichert jedoch 
noch keine bessere Versorgung, für 
die betroffenen Patienten und ihre 
Familie bedeutet eine gesicherte 
Diagnose jedoch, dass ihnen eine 
erhebliche Last genommen wird, 
die Last, dass möglicherweise eine 
Therapie aus Unkenntnis der Diag-
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die notwendigen und möglichen 
Hilfen zu informieren und diese zu 
organisieren. Die Erfahrung hat ge-
zeigt, dass gerade diese Versorgung 
oft ganz entscheidend zur Verbesse-
rung der Lebensqualität beiträgt.

Ein Zentrum muss diese Versor-
gung auch für Patienten aller Alters-
stufen anbieten und für die schwie-
rige Phase des Übergangs von der 
Versorgung durch Kinderärzte, die 
die Patienten häufig von Geburt 
an betreut haben, in die Betreuung 
der Erwachsenenmedizin, ein ent-
sprechendes Transitionskonzept 
aufweisen. Der Übergang gelingt 
besonders dann, wenn über einen 
gewissen Zeitraum eine gemein-
same Betreuung durch Kinder- und 
Jugendärzte und Erwachsenenme-
diziner angeboten werden kann.

In der folgenden Tabelle sind die 
wesentlichen Aufgaben und Cha-
rakteristika der Zentren zusammen-
gefasst:
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• Multiprofessionelle und  
interdisziplinäre Versorgung

• Psychosoziale Versorgung

• Transitionskonzept

• Innovative Spezialdiagnostik

• Grundlagenforschung,  
Klinische Forschung

• Lotsen

• Register

• Biobanken

• Ausbildung, Weiterbildung  
und Fortbildung

• Zusammenarbeit mit  
Patientenorganisationen

• Informationsmanagement

nose versäumt wird. 

Da die Zentren aber 
auch die Versorgung 
auf hohem Niveau 
und nach neuestem 
Stand des Wissens 
sicherstellen sollen, 
wird die Situation der 
Menschen mit sel-
tenen Erkrankungen 
deutlich verbessert 
werden. Interdiszipli-
näre und multiprofes-
sionelle Teams sind 
für die Behandlung 
von Patienten mit 
seltenen Erkrankun-
gen unerlässlich. Die 
häufig genetisch be-
dingten Erkrankungen 
betreffen oft mehr 
als ein Organsystem 
oder eine Funktion, 
entweder dadurch 
dass die genetische 
Veränderung in meh-

reren Organen und Geweben zu 
Auswirkungen führt oder die gene-
tische Veränderung zu Begleitsym-
ptomen wie z. B. Entzündungspro-
zessen führt, die den gesamten Or-
ganismus in Mitleidenschaft ziehen. 
Daher werden Ärztinnen und Ärzte 
unterschiedlicher Subdisziplinen in 
die Betreuung einbezogen werden 
müssen und auch Therapeuten, z. B. 
Physiotherapeuten mit einer beson-
deren Expertise müssen zum Team 
gehören.

Ganz besonders notwendig sind je-
doch Therapeuten und Sozialarbei-
ter, die die besonderen Lebenssitua-
tionen der Menschen mit seltenen 
Erkrankungen kennen. Psychologen 
sind schon allein deshalb wichtige 
Partner in der Betreuung, weil allein 
die Seltenheit der Erkrankung und 
die oft unklaren Diagnosen eine ho-
he sekundäre Belastung der Patien-
ten und Familien darstellt. Geschul-
te Sozialarbeiter sind nötig, um über 
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In zahlreichen europäischen Län-
dern und auch in den USA sind in 
den letzten Monaten Zentren ent-
standen, die schon jetzt allein durch 
Herstellung einer Transparenz über 
die vorhandene Expertise zu einer 
Verbesserung der Situation von 
Menschen mit seltenen Erkrankun-
gen beigetragen haben. 

Reisen werden auch in Zukunft für 
Patienten mit seltenen Erkrankun-
gen notwendig sein. Sie werden je-
doch besser definierte Ziele haben 
und müssen deshalb seltener mit 
Enttäuschung enden. 

Herausforderungen für Zentren 
und Netzwerke

Bereits seit einigen Jahren haben 
sich Zentren für Seltene Erkrankun-
gen (ZSE) in der Bundesrepublik 
Deutschland etabliert, die jedoch 
zurzeit noch sehr heterogen sind 
und häufig nicht alle im NAMSE 
konsentierten Merkmale aufwei-
sen und daher auch noch nicht alle 
vorgesehenen Aufgaben erfüllen 
können. Insbesondere gibt es nur 
an sehr wenigen Stellen ein stan-
dardisiertes und strukturiertes Vor-
gehen für Patienten mit unklaren 
Diagnosen. Es betrifft insbesonde-
re auch die Möglichkeiten der inno-
vativen Spezialdiagnostik, die nur 
an wenigen Orten verfügbar oder 
leicht zugänglich ist.

NAMSE hat geplant, in den nächs-
ten zwei Jahren die Versorgung der 
Patienten durch die Zentrenbildung 
signifikant zu verbessern, aber für 
die Schaffung der Zentren gibt es 
noch keine adäquaten Vorausset-
zungen, denn die notwendigen 
Maßnahmen zur Implementierung 
und Aufrechterhaltung der Struk-
tur- und Prozessqualität sind ohne 
zusätzliche Ressourcen nicht mög-
lich. Eine angemessene Finanzie-
rung der übergeordneten Aufgaben 
für Patienten mit unklaren Diagno-

sen oder Verläufen, für das Vorhal-
ten und Pflegen von Datenbanken, 
Registern und Biobanken, die tele-
medizinische Versorgung und vie-
les andere mehr, ist derzeit nicht 
gegeben. Da die Schaffung der ge-
wünschten Struktur- und Prozess-
qualität jedoch Zeit in Anspruch 
nehmen wird, ist deshalb ein Zeit-
raum von zwei Jahren derzeit nicht 
realistisch.

Wie oben dargestellt, kann die in-
novative Spezialdiagnostik seltener 
Erkrankungen nur dann auf höchs-
tem Niveau und qualitätsgesichert 
angeboten werden, wenn Zentren 
gebildet werden. Da die Strukturbil-
dung aber lange dauert und Finan-
zierungsfragen ungeklärt sind, gilt 
es zu befürchten, dass kommerzi-
elle Interessen dazu führen, dass 
die Diagnostik angeboten wird und 
verzweifelte Patienten und Famili-
en diese Angebote nutzen werden, 
obwohl deren Qualität unsicher ist 
und aufgrund der geringen Zahl der 
Patienten häufig nicht zu einem Er-
gebnis führen kann.

Neben den offenen Finanzierungs-
fragen sind es aber vor allen Dingen 
auch Fragen der Aufrechterhaltung 
von Expertise in den Zentren. Im 
Studium und in der Facharztausbil-
dung ist es nicht wichtig, sich um 
seltene Erkrankungen zu kümmern. 
Und selbst in der Universitätsmedi-
zin, die immer die erste Stelle für 
diese Versorgung und den Fort-
schritt dargestellt hat, ist wegen 
der knappen Ressourcen ein Trend 
zur Abkehr zu erkennen, da die fi-
nanzielle Vergütung nicht kosten-
deckend ist und die Perspektiven 
für junge Ärzte, die sich diesen Pa-
tienten widmen, unklar ist. 

Auch die Vernetzung stellt große 
Herausforderungen an die Akteure, 
denn sie setzt eine Offenheit und 
ein Zurücksetzen eigener Interes-
senhinter die Interessen der Patien-

ten voraus, sei es in der Versorgung 
oder der Forschung.

Es müssen daher noch viele An-
strengungen gemacht werden, um 
diese Herausforderungen und Hin-
dernisse zu bewältigen. Da jedoch 
die ersten Schritte getan sind und 
erste Erfolge sichtbar sind, besteht 
die berechtigte Hoffnung, dass spä-
testens in fünf Jahren ein Netzwerk 
von Zentren vergleichbar mit dem 
Netzwerk, das in diesem Jahr vom 
National Institute of Health (NIH) in 
den USA initiiert wurde, entstanden 
sein wird.

PROF. DR. MED. ANNETTE  
GRÜTERS-KIESLICH
u.a. Vorstandsvorsitzende der Eva 
Luise und Horst Köhler Stiftung, 
Mitglied im wissenschaftlichen 
Beirat der ACHSE sowie Vertrete-
rin der Arbeitsgemeinschaft der 
Wissenschaftlichen Medizinischen 
Fachgesellschaften (AWMF) im 
NAMSE 

FACHBEITRÄGE



20

Die meisten Menschen, die sich 
am Referenzzentrum Frank-

furt für Seltene Erkrankungen in der 
Sprechstunde für „Patienten ohne 
Diagnose“ vorstellen, haben eine 
jahrelange Leidensgeschichte hin-
ter sich, in der sie von Arzt zu Arzt 
geschickt wurden oder gewandert 
sind, in der Hoffnung auf eine end-
lich ihre Beschwerden erklärende 
Diagnose genannt zu bekommen. 
Natürlich ist damit immer auch die 
Hoffnung verbunden, dann auch ei-
ne geeignete Therapie zu erhalten. 
Aber selbst wenn eine Therapie 
nicht verfügbar ist, empfinden die-
se Patienten es als große Entlas-
tung, wenn sie denn endlich wis-
sen, dass ihre Beschwerden einen 
„echten“ Krankheitshintergrund 

haben, dass sie nicht „spinnen“ 
und nicht eingebildete Kranke sind.

Beispiel: 20 Jahre zur Diagnose

Eine 45-jährige Patientin kam zu 
uns nach einer mehr als 20 Jahre 
dauernden Geschichte von Luftnot-
anfällen, die als Asthma behandelt 
wurden. Ganz selbstverständlich 
wurde entsprechend der gestell-
ten Diagnose immer wieder mit 
Cortison behandelt, auch als schon 
längst klar war, dass Cortison bei 
ihr nicht half. Inzwischen hatten im-
mer häufigere und höher dosierte 
Cortisongaben – immer noch un-
wirksam – zu einer schweren Os-
teoporose (Knochenschwund) und 
Muskelschwäche geführt. Die Pa-

tientin war arbeitsunfähig. Für sie 
besonders schlimm war, dass man 
ihr unterstellte, sie nehme ihre Me-
dikamente nicht, sei also eigentlich 
„selbst schuld“ an dem Problem.

Eigentlich ganz einfach, wenn man 
daran denkt: Es handelt sich doch 
bestimmt um ein erbliches Angio-
Ödem (Hereditäres Angio-Edema, 
HAE), bei dem im Blut ein bestimm-
tes Protein fehlt. Daran hatte auch 
schon einmal ein Lungenfacharzt 
gedacht, der typische Laborbefund 
war aber normal gewesen, so dass 
man diese Seltene Erkrankung für 
ausgeschlossen erklärt hatte. Tat-
sächlich gibt es aber Patienten, 
bei denen die Blutspiegel normal 
sind, das vorhandene Protein aber 
nicht richtig funktioniert, so dass 
im Ergebnis die gleiche Störung 
auftritt wie bei einem zu niedrigen 
Blutspiegel. Die Erkrankung kann 
man sehr gut behandeln, aber eben 
nicht mit Cortison.

Man kann lange darüber spekulie-
ren, warum im Einzelfall irgendet-
was in der Diagnostik nicht richtig 
gelaufen ist. Verlässliche wissen-
schaftliche Analysen dazu gibt es 
nicht. 

„Nicht dran gedacht“

Wenn schließlich die richtige Dia-
gnose gefunden ist, gibt es zwei 
grundlegende Möglichkeiten: Der 
Hausarzt oder betreuende Arzt 
kennt das Krankheitsbild – zumin-
dest in groben Zügen – aber er hat 
einfach nicht daran gedacht. Der 
häufigere Fall ist allerdings, dass 
von dieser einen von den ca. 8.000 
Seltenen Erkrankungen der Arzt 
noch nie etwas gehört hat. Das 
kann man auch nicht zum Vorwurf 
machen, denn die Zahl an Selte-
ne Erkrankung ist hoch und die 

Den Weg zur Diagnose verkürzen – 
Wie kann der Patientenpfad im deutschen Gesundheitswesen optimiert werden?  
Wie können neue diagnostische Methoden hierbei unterstützen?

von Prof. Dr. Thomas O.F. Wagner
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Wahrscheinlichkeit, dass man aus-
gerechnet mit einer bestimmten 
Seltenen Erkrankung als Arzt kon-
frontiert wird, ist gering. Es macht 
also auch keinen Sinn, einen Teil 
der Seltenen Erkrankung zu beherr-
schen, stets daran zu denken – das 
funktioniert nicht. Man muss aber 
schon erwarten können, dass – im-
mer dann, wenn irgendetwas nicht 
so richtig passt – dann der Arzt an 
eine Seltene Erkrankung als Mög-
lichkeit denkt.

„Nicht gekannt“ –  
Umgang mit Nicht-Wissen

Nicht-Wissen gehört zum täglichen 
Alltag des Arztes wie spezifisches 
Wissen auch. Umgang mit Wissen, 
Erwerb und Erhalt, Aktualisierung 
usw. werden vermittelt und ge-
pflegt. Umgang mit Nicht-Wissen 
ist in der Medizin – auch in der Aus-
bildung – ein Tabu. Wenn ich weiß, 
dass ich nicht alles wissen kann, 
mache ich mir klar, dass ich ohne 
Scham zugeben kann, dass ich 
mich erst einmal „schlau machen“ , 
nachlesen, nachfragen, recherchie-
ren muss. Aus meiner Sicht bieten 
die Seltenen Erkrankungen eine 
Chance, beim Umgang mit ihnen, 
wo es so offensichtlich ist, dass 
man auf keinen Fall alles wissen 
kann, offen mit „Nicht-Wissen“ 
umzugehen. Und ganz nebenbei: 
Patienten wissen das zu schätzen. 
Auch Patienten wissen, dass es für 
sie besser ist, wenn der Arzt erst 
einmal nachliest, als getreu dem 
Motto „was ich nicht weiß, ist auch 
nicht wichtig“ den Patienten auf die 
„Psychoschiene“ zu schieben.

„Nicht gewusst“ – wo suchen

Unsere Beispielpatientin ist deshalb 
so typisch, weil alle Möglichkeiten, 
etwas falsch zu machen, auch wirk-
lich eingetreten sind: Es waren in 
den Jahren Ärzte, die nicht daran 
gedacht haben, solche, die das 

Krankheitsbild nicht kannten und 
solche, die die falsche Diagnose der 
Patientin und nicht ihrem eigenen 
Versagen „angelastet“ haben. Es 
gab aber zumindest einen Arzt, der 
fast alles richtig gemacht hatte: Er 
hatte dran gedacht, kannte sich ein 
bisschen mit dem Krankheitsbild 
aus, hatte die richtige Blutuntersu-
chung veranlasst und die übliche 
Schlussfolgerung daraus gezogen. 
Das war fast richtig, denn mit et-
was zusätzlicher Recherche hätte 
er festgestellt, dass diese Blut-
untersuchung das Krankheitsbild 
nicht mit ausreichender Sicherheit 
ausschließt. Aber wie findet man 
solche Informationen? 

Keine Zeit

Damit kommen wir zu einem in der 
Diskussion um solche Krankheits-
geschichten immer wiederkehren-
den Motiv: Nicht genug Zeit! Es ist 
völlig gleich, ob man versucht, bei 
einem Experten anzurufen – wenn 
man denn weiß, wen man anrufen 
soll – oder ob man versucht, im In-
ternet zusätzliche und aktuelle und 
glaubwürdige Informationen zu fin-
den. Das kostet Zeit, die man nicht 
hat – und die Beurteilung, welche 
Information vertrauenswürdig und 
nicht von Patienten-fremden Inte-
ressen gesteuert ist, liegt nicht in 
der Kompetenz des Arztes. Also 
gibt man auf, gleich von vornherein 
oder erst nach einigen Bemühun-
gen, aber als niedergelassener Arzt 
kann man es kaum schaffen, bis zur 
richtigen Diagnose einer Seltenen 
Erkrankung durchzuhalten.

DER WEG ZUR DIAGNOSE  
EINER SELTENE ERKRANKUNG 
NEU GEDACHT

Wenn man nicht mehr weiter weiß, 
ist es gut, mit einem anderen Men-
schen zu reden. Nicht immer kom-
men die guten Ideen dann von dem 
Anderen, aber das „drüber reden“ 

kann helfen. Das ist der Teamge-
danke. Wenn dann die, die reden 
und „laut denken“ auch noch be-
stimmte Kompetenzen mitbringen, 
unterschiedliche, sich ergänzende 
Erfahrungen und Fähigkeiten, sind 
die Chancen für eine Lösung schon 
um etliches besser. Aber – solche 
Teamarbeit leisten wir doch tagtäg-
lich im stationären, im klinischen Be-
reich – das reicht alleine noch nicht 
aus für die wirklich schwierigen 
Konstellationen. Da brauchen wir 
mehr, da brauchen wir bestimmte 
Methoden, Verfahren, Instrumente 
und die erforderliche Zeit, diese ein-
zusetzen; wir brauchen eine syste-
matische Vorgehensweise.

Beispiel:  
mehrfache Untersuchung

An einem Beispiel will ich einen 
wichtigen weiteren Punkt illustrie-
ren: Wir betrachten alle im Verlauf 
der „Odyssee“ gemachten Rönt-
gen-Bilder, bevor wir entscheiden, 
dass wir eine weitere Bildgebung 
benötigen: ein Patient war höchst 
erstaunt darüber. Er hatte die glei-
che Untersuchung in drei Jahre 
zehnmal mitgemacht, jeweils mit 
dem Ergebnis „Normalbefund“, 
aber die vorausgegangenen Un-
tersuchungen wollte niemand se-
hen – wir waren die ersten, die das 
wollten.

Das Prinzip, erst einmal zu sich-
ten, was alles schon gemacht ist, 
welche Ergebnisse vorliegen, was 
unter Berücksichtigung der mög-
lichen Seltenen Erkrankungen für 
diesen Patienten noch zusätzlich 
gemacht werden muss, ist nur ein 
Teil einer solchen systematischen 
Vorgehens weise. Das ist zeitauf-
wändig, aber notwendig.

FACHBEITRÄGE
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Was muss man ändern?

Meine Überzeugung, dass solch ein 
Verfahren der Abkürzung der Diag-
nosewege durch systematischen 
Zugang, nur mit einem Team zu 
bewältigen ist, habe ich schon zum 
Ausdruck gebracht. Deshalb müssen 
spezielle Anlaufstellen für solche Pa-
tienten „ohne Diagnose“ geschaffen 
werden, wo man effizient und ziel-
orientiert den Patienten helfen kann. 
Solche Angebote müssen finanziert 
werden. Die Krankenkassen wären 
gut beraten, die Finanzierung selbst-
verständlich zu übernehmen, denn 
durch Abkürzung der Diagnosewege 
können die immensen Kosten der 
„Odyssee“ vermieden werden – 
wahrscheinlich refinanziert sich das 
System durch erhebliche Einsparun-
gen an anderer Stelle.

Wer sollte sich kümmern

Wir haben festgestellt, dass wir allei-
ne im Schnitt 8,5 Arztstunden benö-
tigen, um die eingereichten Unterla-
gen unserer Patienten „ohne Diagno-
se“ zu analysieren und übersichtlich 
zu dokumentieren, damit eventuell 
andere Ärzte, die sich einmal mit der 
Krankengeschichte befassen, nicht 
wieder von vorne anfangen müssen. 
Das Zusammensuchen der Informa-
tionen und der Übertrag in eine über-
sichtliche Patientenakte, die dann 
dem Patienten wieder zur Verfügung 
gestellt wird, macht die folgende 
Arbeit wesentlich einfacher und 
schneller. So etwas kann man sich 
schwerlich in der Praxis des Hausarz-
tes vorstellen, weshalb diese Aufga-
be in den Ambulanzen für Patienten 
„ohne Diagnose“ in den Zentren für 
Seltene Erkrankungen angesiedelt 
werden soll.

Fach- und Referenzzentren

Im Nationalen Aktionsplan für Men-
schen mit Seltenen Erkrankungen 
ist vorgesehen, dass Fach- und Re-

ferenzzentren etabliert werden.  In 
den sogenannten Referenzzentren, 
Zentren mit übergeordneten Funk-
tionen, müssen Spezialsprechstun-
den für Patienten „ohne Diagnose“ 
angeboten werden. Nicht immer 
wird das Ergebnis die Diagnose ei-
ne Seltene Erkrankung sein, aber 
die oben geschilderte Kompetenz 
im Umgang mit der besonderen 
Problematik und im Umgang mit 
„Nicht-Wissen“ bei Seltenen Er-
krankungen lässt das als den geeig-
neten Standort für solche Ambulan-
zen erscheinen.

Die krankheitsspezifischen Fach-
zentren und die Referenzzentren 
sind als multiprofessionelle fach-
übergreifende Einrichtungen primär 
auf Teamarbeit ausgerichtet. Hier 
können alle Fachdisziplinen einge-
bunden werden, die möglicherwei-
se zur Klärung einer Diagnose bei-
tragen können – und zwar gleich-
zeitig und miteinander im Team, 
statt eben nacheinander und ein-
zeln. Für den Arbeitsablauf in solch 
einem Zentrum gibt es konkrete 
Vorschläge und Modelle, die noch 
miteinander verglichen werden 
müssen, um die besten Abläufe zu 
definieren. Aber nur, wenn sich hier 
typische Abläufe etablieren lassen, 
kann man von einer Lernkurve und 

weiteren Effizienzsteigerung aus-
gehen. 

Enabling technologies

Welche Hilfsmittel oder „unter-
stützenden Technologien“ (ena-
bling technologies) mit welcher 
Geschwindigkeit, Treffgenauigkeit 
(Sensitivität und Spezifität) und mit 
welchem Aufwand zum Ziel der 
richtigen Diagnose führen, ist noch 
längst nicht geklärt. In der Szene 
kursiert der Spruch „Mit google 
geht’s am schnellsten!“, was nicht 
stimmt, aber zumindest klar macht, 
dass es den optimalen „Diagnose-
Finder“ nicht gibt. Es handelt sich 
bei den unterschiedlichsten Syste-
men immer um Hilfswerkzeuge für 
den Arzt, der sich damit auskennt. 
Die Verwendung durch Laien oder 
Gelegenheitsnutzer hat eher ver-
wirrende Effekte. Für Ärzte, die 
sich mit der Thematik ernsthaft be-
fassen, sind solche Systeme aber 
extrem nützlich.

MASSNAHMEN

Der Nationale Aktionsplan für Men-
schen mit Seltenen Erkrankungen 
sieht eine Reihe von Maßnahmen 
zur Verbesserung der Situation der 
Betroffenen vor. Ein Kernbereich 
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dieser Maßnahmen ist die Finanzie-
rung und ein Qualitätssicherungs-
verfahren für die Zentren für Selte-
ne Erkrankungen. Etwas schwierig 
erscheint im Moment die Tatsache, 
dass die Qualitätsanforderungen 
schon sehr konkret sind, die Finan-
zierung aber noch nicht geregelt ist.

Ohne Diagnose

Die Ansiedlung der Spezialambu-
lanzen für Patienten „ohne Diagno-
se“ an den Referenzzentren macht 
Sinn. Nur dort sind die notwendigen 
Ressourcen in Form von Kow-How 
und multiprofessionellen und in-
terdisziplinären Fachkompetenzen 
vorzuhalten.

Wenn man die Referenzzentren als 
Dachstrukturen auffasst, die ver-
schiedene Fachzentren vernetzen, 
dann gehören die Spezialambulan-
zen für Patienten „ohne Diagnose“ 
in den Bereich der Referenzzent-
ren, denn typischerweise ist eben 
noch nicht klar, bei welchem Fach-
zentrum „nach Diagnosestellung“ 
der Patient später einmal angebun-
den werden muss. Kliniken, die, 
wie wir am Frankfurter Referenz-
zentrum für Seltene Erkrankungen, 
jetzt schon eine solche Spezialam-
bulanz für Patienten „ohne Diagno-
se“ anbieten, haben neben einem 
Stammteam wechselnde Teams 
für unterschiedliche Leitsymptome 
der Patienten. Alle folgen dem Prin-
zip der Teambesprechung und dem 
„mindestens Vier-Augen-Prinzip“, 
wenn auch die Verfahren im Detail 
unterschiedlich sind.

Prozesse

Noch kann nicht festgelegt werden, 
welche der an den verschiedenen 
mittlerweile schon entstandenen 
„Zentren für Seltene Erkrankun-
gen“ jetzt etablierten Arbeitsab-
läufe am schnellsten zum Ziel der 
Diagnose führen. Da alle Zentren 

für Seltene Erkrankungen sich aber 
der Problematik bewusst sind, kön-
nen durch Ergebnisvergleich unter-
einander entsprechend der Devise 
„von den Besten lernen“ die Pro-
zesse ständig verbessert werden.

Die schon bestehenden Zentren für 
Seltene Erkrankungen haben sich 
schon seit einigen Jahren in einer 
Arbeitsgemeinschaft zusammen-
geschlossen, um Fragen, die alle 
Zentren für Seltene Erkrankungen 
betreffen, auch gemeinsam zu be-
sprechen und zu klären. Hier wer-
den auch Verfahren der Erfassung 
(Fragebogen o.ä.), der Dokumen-
tation (Register, Biobank) und des 
Datenschutzes sowie nicht zuletzt 
auch der Finanzierung thematisiert.

Die Arbeitsgemeinschaft hat im 
Frühjahr 2014 festgestellt, dass es 
für die Festlegung auf einen typi-
schen Patientenpfad für das Um-
gehen mit Patienten „ohne Diagno-
se“ zu früh ist; zu verschiedenartig 
präsentieren sich die Patienten, zu 
unterschiedlich sind noch die struk-
turellen Voraussetzungen in den un-
terschiedlichen Zentren für Seltene 
Erkrankungen. Übereinstimmung 
fand man aber für die Forderung 
nach einem strukturierten Konzept 
für das Vorgehen bei Patienten „oh-
ne Diagnose“ in jedem einzelnen 
Zentrum. 

ZUSAMMENFASSUNG UND 
AUSBLICK

Die Odyssee auf dem Weg zur Dia-
gnose soll für alle Patienten „ohne 
Diagnose“ beendet werden, und in 
Zukunft soll sich kein Patient mehr 
auf einen solchen beschwerlichen, 
langen und belastenden Weg ma-
chen müssen. Wenn etwas mit der 
Diagnose nicht zu stimmen scheint, 
wenn die typische Therapie nicht 
anspricht oder wenn überhaupt kei-
ne Diagnose zu stellen ist, sollten 
Patienten ohne große Umwege in 

einem Referenzzentrum für Selte-
ne Erkrankungen vorgestellt wer-
den. Alle Referenzzentren für Selte-
ne Erkrankungen werden in Zukunft 
eine solche Spezialambulanz für Pa-
tienten „ohne Diagnose“ anbieten. 
Im Moment gibt es einige Einrich-
tungen mit solch einem Angebot, 
eine flächendeckende Versorgung, 
wie im Nationalen Aktionsplan vor-
gesehen, wird es aber erst geben, 
wenn die Finanzierung der Zentren 
für Seltene Erkrankungen geregelt 
sein wird.

In den letzten wenigen Jahren ist 
auf dem Gebiet der Seltenen Er-
krankungen mehr gelungen und 
aufgebaut worden als in Jahrzen-
ten davor, so dass wir mit Grund 
optimistisch sein können, in naher 
Zukunft auch ein gut strukturiertes 
und effizient arbeitendes System an 
Spezialeinrichtungen für Patienten 
„ohne Diagnose“ verfügbar zu ha-
ben, um auf diesem Weg den Weg 
zur Diagnose abkürzen zu können. 

PROF. DR. THOMAS O.F. WAGNER
u.a. Leiter des Frankfurter  
Referenzzentrums für Seltene  
Erkrankungen (FRZSE)
und Mitglied im wissenschaft-
lichen Beirat der ACHSE

FACHBEITRÄGE



24

Die Fortschritte der medizini-
schen Versorgung, die qualifi-

zierte Pflege und die Verbesserung 
der sozialen Bedingungen haben 
dazu geführt, dass heute 85-90% 
der Kinder und Jugendlichen mit 
schweren chronischen Erkrankun-
gen das Erwachsenenalter errei-
chen. Das betrifft in besonderem 
Maß Menschen mit seltenen Er-
krankungen, die häufig bereits in 
der Kindheit manifest werden. 
Beispielweise haben bei der Cys-
tischen Fibrose (CF) im Jahr 1980 
1,3% der Betroffenen das Erwach-
senenalter erreicht, im Jahr 2007 
waren es 47,6% mit weiter steigen-
der Tendenz.

Der Übergang wird als Transition be-
zeichnet und ist durch den Wechsel 
von einem familienzentrierten, für-
sorglichen Modell der Versorgung 
im Kindes- und Jugendalter in die 
selbstbestimmte, eigenverantwort-
liche medizinische Versorgung im 
Erwachsenenalter gekennzeichnet.  
Dieser Schritt ist daher mit besonde-
ren Anforderungen verbunden und 
führt bei vielen der Betroffenen zu 
einer erheblichen Beeinträchtigung 
der medizinischen Versorgung. 

Der Kinder- und Jugendgesund-
heitssurvey (KIGGS) vom Robert 
Koch Institut hat ergeben, dass 
15% der Jugendlichen einen spe-
ziellen medizinischen Versorgungs-
bedarf haben, der auch im Erwach-
senenalter sichergestellt werden 
muss. 

Von diesen Jugendlichen und jun-
gen Erwachsenen fallen 30-40% 
(zumindest zeitweise) aus der spe-
zialisierten Versorgung. Das kann 
zu schwerwiegenden Komplikati-
onen führen. Eindrucksvoll konnte 
das bei Jugendlichen mit einer Nie-
rentransplantation gezeigt werden, 
bei denen die Abstoßungsrate in 
der Übergangszeit deutlich erhöht 
war. 

Gesundheitspolitisch wurden die 
Transition und die Notwendigkeit 
einer Verbesserung des Transiti-
onsprozesses seit Jahr(zehnt)en 
wiederholt thematisiert. Bis vor 
wenigen Jahren sind daraus kei-
ne konkreten Strukturmaßnahmen 
entwickelt worden. Aufgrund des 
Engagements einzelner Personen 
oder Gruppen gab und gibt es vie-
le lokale Transitionssprechstunden 
und -modelle, die personenabhän-
gig funktionieren. Meist steht keine 
Finanzierung zur Verfügung und das 
Angebot ist kein Bestandteil der Re-
gelversorgung. 

Eine gewisse Sonderstellung neh-
men die Zentren für angeborene 
Herzfehler ein. Dort werden al-
tersunabhängig (longitudinales Mo-
dell) Patienten versorgt. Von der 
Fachgesellschaft wurde eine Sub-
spezialisierung für ‘Erwachsene mit 
angeborenem Herzfehler‘ (EMAH) 
entwickelt. Auch einige Zentren für 
Menschen mit einer CF orientieren 
sich an diesem Modell. 

Das Gutachten des Sachverstän-
digenrates zur Begutachtung der 
Entwicklung im Gesundheitswe-
sen 2009, die Ergebnisse des Kin-
der- und Jugendgesundheitssurvey 
(KIGGS) vom Robert Koch Institut 
und die Erstellung des Berliner Tran-
sitionsprogramms (BTP) haben die 
Entwicklung in den letzten Jahren 
vorangebracht. 2012 wurde die ‘AG 
Transition‘ als gemeinsame Arbeits-
gruppe der Deutschen Gesellschaft 
für Kinder und Jugendmedizin, der 
Deutschen Gesellschaft für Innere 
Medizin und der Deutschen Gesell-
schaft für Neurologie gegründet. 
Ziel dieser Arbeitsgruppe ist es, für 
Jugendliche mit einer chronischen 
Erkrankung einen strukturierten Tran-
sitionsprozess als festen Bestandteil 
im Gesundheitswesen zu verankern.

Da die Bereitschaft der Kranken-
kassen die Behandlungskosten in 

einer Kinder- und Jugendmedizin-
schen Einrichtung nach Vollendung 
des 18. Lebensjahres zu überneh-
men in den letzten Jahren stark 
abgenommen hat, ist zusätzlich 
erheblicher Druck entstanden, die 
Versorgung in den Strukturen der 
Erwachsenenmedizin sicher zu 
stellen. Ein entscheidender Aspekt 
dabei ist, dass es für die Sozialpä-
diatrischen Zentren (SPZ), die in 
der Kinder- und Jugendmedizin ein 
fachübergreifendes ambulantes 
Betreuungsangebot ermöglichen, 
keine entsprechende Einrichtung 
für Erwachsene gibt. Eine Ab-
sichtserklärung dazu ist erstmals 
in eine Regierungserklärung auf-
genommen worden. Dieses Defizit 
ist auch für Menschen mit seltenen 
Erkrankungen von erheblicher Be-
deutung.

Neben den strukturellen Problemen 
tragen auch die Schwierigkeiten 
der am Transitionsprozess Betei-
ligten dazu bei, dass sich der Über-
gang bislang noch häufig schwierig 
gestaltet. Es liegt besonders aus 
dem englischsprachigen, aber auch 
aus dem deutschsprachigen Raum 
umfangreiche Literatur über die 
Barrieren der betroffenen Jugendli-
chen, der Eltern, der Kinder-und Ju-
gendärzte und der Ärzte aus dem 
Erwachsenenbereich vor. 

Die Jugendlichen geben große 
Schwierigkeiten mit dem Been-
den der oft jahrelangen, vertrauten 
Beziehung zu den kinderärztlichen 
Spezialisten an. Der Wechsel fällt 
in die häufig als kompliziert erleb-
te Phase der (Spät)pubertät, in der 
auch unabhängig von der chroni-
schen Erkrankung viele Änderun-
gen und eine Neuorientierung not-
wendig sind. Es werden Zweifel an 
der Kompetenz der nachbetreuen-
den Ärzte geäußert, die stärkere 
Eigenverantwortung und die un-
persönliche Betreuungssituation 
erscheinen unattraktiv.

Transition – es gibt noch viel zu tun 
von Priv.-Doz. Dr. med. Arpad von Moers
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Für die Eltern stehen die Probleme 
mit dem (an sich altersgerechten) 
Ablösungsprozess im Vordergrund. 
Die langjährige Erfahrung mit den 
Gefährdungen und Besonderheiten 
der chronischen Erkrankung ihres 
Kindes erschweren es, Verantwor-
tung und Kontrolle abzugeben.

Auch die Kinderärzte haben 
Schwierigkeiten mit dem Beenden 
der langjährigen Betreuung; es be-
steht Unsicherheit über den richti-
gen Zeitpunkt für den Beginn des 
Transitionsprozesses und Unklar-
heit, wer der richtige Ansprechpart-
ner sein könnte. Es werden auch 
Zweifel an der Kompetenz im Er-
wachsenenbereich besonders bei 
Jugendlichen mit einer seltenen 
Erkrankung, Zeitmangel und feh-
lende Finanzierung der besonderen 
Aufwendungen angegeben.

Die Erwachsenenmediziner be-
nennen als Barrieren ihre fehlende 
Erfahrung mit der Transition, Un-
klarheit über den angemessenen 
Zeitpunkt, Zeitmangel, fehlende 
Finanzierung und zum Teil unsiche-
res Fachwissen besonders bei sel-
tenen Erkrankungen. 

In Ergänzung der Lösung der struk-
turellen Probleme gilt daran zu ar-
beiten, diese Barrieren zu überwin-
den, wenn die Transition gelingen 
soll. Ein wesentlicher Schritt dabei 
ist, dass von allen Beteiligten die 
Einleitung und Durchführung des 
Transfers in die Erwachsenenme-
dizin als selbstverständlicher Teil 
der Betreuung im Jugendalter an-
gesehen wird. Es sollte frühzeitig 
damit begonnen werden, dass der 
Jugendliche zunehmend Eigenver-
antwortung für seine medizinische 
Versorgung übernimmt (z.B. die 
Kenntnis von Namen des Präparats 
und Dosierung von Medikamen-
ten), dass die Eltern üben, Verant-
wortung abzugeben und dass der 
Kinderarzt beginnt, die protektive, 

fürsorgliche Beziehung zu lockern. 
Übereinstimmend werden auf die 
fachlichen Defizite als eine wich-
tige Barriere, die die Menschen 
mit einer seltenen Erkrankung in 
besonderer Weise betrifft, verwie-
sen. Hier sind die medizinischen 
Fachgesellschaften in Kooperation 
mit der Selbsthilfe gefordert Abhilfe 
zu schaffen. 

Der für viele Betroffenen noch un-
befriedigenden Situation wurde 
auch bei der Erstellung des Natio-
nalplans für Menschen mit Selte-
nen Erkrankungen Rechnung ge-
tragen. Es wurde festgelegt, dass 
das Aufgabenspektrum der Fach-

zentren für seltene Erkrankungen, 
in denen die medizinische Kompe-
tenz gebündelt werden soll, auch 
die Transition umfassen soll.

Das BTP ist ein Fallmanagement 
basiertes Strukturprogramm, das 
Diagnose unabhängig genutzt wer-
den kann. Die Mitglieder der AG 
Transition haben sich darauf geei-
nigt, dass angestrebt werden soll, 
das BTP bundesweit anzuwenden, 
es als Regelleistung vergleichbar 
den Vorsorgeuntersuchungen im 

Kindes- und Jugendalter oder der 
Nachsorge zu etablieren. 

Es bleibt festzuhalten, dass in den 
letzten Jahren einige wichtige 
Schritte gemacht worden sind, um 
einen strukturierten Transitionspro-
zess auch für Menschen mit selte-
nen Erkrankungen zu etablieren. Es 
bedarf aber anhaltender Aktivität al-
ler Beteiligten aus der Gesundheits-
politik, den medizinischen Fachge-
sellschaften und der Selbsthilfe um 
die strukturierte Transition als fes-
ten Bestandteil der Versorgung zu 
realisieren.

PRIV.-DOZ. DR. MED. ARPAD  
VON MOERS
Chefarzt der DRK Kliniken | West-
end und Mitglied im wissenschaft-
lichen Beirat der ACHSE
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Die ACHSE Beratung für Betrof-
fene einer Seltenen Erkran-

kung und ihre Angehörigen gibt es 
seit 2006. Sie steht bundesweit 
und diagnoseübergreifend für Men-
schen mit Seltenen Erkrankungen 
und ihren Familien zur Verfügung. 
Diese wenden sich per Telefon, Mail 
oder Brief an die ACHSE, wenn sie 
individuelle Informationen und Be-
ratung zu ihrer jeweiligen Seltenen 
Erkrankung benötigen. Die Bera-
tung ist unentgeltlich; sie ist darauf 
ausgerichtet, Hilfe zur Selbsthilfe 
zu leisten und orientiert sich am 
Subsidiaritätsprinzip, d.h. es wird 

möglichst eine Kontaktvermittlung 
zu bestehenden Selbsthilfeorgani-
sationen angestrebt, die mit ihrer 
krankheitsspezifischen Expertise 
weiterhelfen können. Doch zu vie-
len der über 6.000 Erkrankungen 
gibt es (noch) keine Selbsthilfeor-
ganisation, so dass sich die Bera-
terinnen sehr oft durch zusätzliche 
Recherchen zu einer Erkrankung 
oder einer Verdachtsdiagnose kun-
dig machen müssen, um den Rat-
suchenden bei ihren Fragen und 
Problemen die notwendige Unter-
stützung geben zu können.

26

Bei den Ratsuchenden handelt 
es sich überwiegend um selbst 
Erkrankte und um enge Familien-
angehörige von Betroffenen. Das 
Spektrum der Anfragen reicht von 
der Suche nach Informationen über 
die jeweilige Seltene Erkrankung 
und dem Wunsch nach Kontak-
ten und Erfahrungsaustausch mit 
Gleichbetroffenen bis hin zur Bitte 
um Unterstützung bei der Arzt- oder 
Kliniksuche, auch im Rahmen der 
Suche nach der richtigen Diagnose. 
Sozialrechtliche Fragen und Proble-
me bezüglich Kostenübernahmen 
oder sozialmedizinischer Begut-
achtung sind ebenso Themen wie 
Fragen nach diagnosespezifischen 
Forschungsaktivitäten, klinische 
Studien oder neue Behandlungsop-
tionen. Die Beraterinnen begleiten, 
regen an, unterstützen die Betrof-
fenen in ihrer Suche nach Informa-
tionen, Spezialisten, der richtigen 
Versorgung und bei der Bewältigung 
der nächsten Schritte. 

Wenn sich die Ratsuchenden an die 
ACHSE Beratung wenden, befinden 
sie sich oft in einer Lebenssituation, 
die von einschneidenden Verände-
rungen geprägt ist und in der sie 
besonders verzweifelt und hilflos 
sind und die Verantwortung gerne 
an die Beraterin abgeben möch-
ten. In solch einer Situation ist es 
wichtig, die Betroffenen zunächst 
aufzufangen, ihnen zuzuhören, ihre 
Sorgen und Nöte zu erfassen, um 
dann entsprechend der Selbsthilfe-
Grundhaltung wieder die Eigenver-
antwortlichkeit anzuregen und zu 
stärken  – ihnen Hilfe zur Selbsthilfe 
zu bieten. 

Die nachfolgend skizzierten Schwie-
rigkeiten und Probleme sind – wenn 
auch nicht für jeden Betroffenen 
gleichermaßen – dennoch diagno-
seübergreifend häufig mit einer 
Seltenen Erkrankung verbunden. 

Was es bedeuten kann, mit einer Seltenen Erkrankung zu leben –  
Erfahrungen aus der ACHSE Beratung 
von Elisabeth Watermeier, aktualisiert von Eike Jogwer-Welz
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neurodegenerative Erkrankung. 
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Das Leben ohne oder  
bis zur Diagnose 

Bis eine Seltene Erkrankung sicher 
als solche erkannt wird, können oft-
mals Jahre vergehen. Zunehmend 
wenden sich auch Ratsuchende an 
die ACHSE, weil sie nur eine Ver-
dachts- oder unklare Diagnose ha-
ben oder jahrelang mit Beschwer-
den unbekannter Herkunft, also 
ohne genaue Diagnose leben. Was 
aber heißt das eigentlich für Betrof-
fene? Es bedeutet eine lange Zeit 
der Ungewissheit, in der unklare 
oder Fehldiagnosen gestellt wer-
den, in der keine oder aber falsche 
Behandlungen erfolgen, in der die 
Erkrankung fortschreitet, ohne 
dass Betroffene auf Hilfe hoffen 
könnten. Es kann auch einen früh-
zeitigen Tod bedeuten, ohne dass 
die ursächliche Erkrankung erkannt 
worden ist. 

Für Eltern eines betroffenen Kin-
des kann diese Zeit mit Klinikauf-
enthalten und, oftmals aufgrund 
der Entfernung zum Wohnort, mit 
der Trennung der Familie und ggf. 
unzureichender Betreuung von Ge-
schwisterkindern verbunden sein. 
Zwischen den Untersuchungen gibt 
es immer wieder Zeiten, in denen 
sie Ergebnisse abwarten und viel 
Geduld aufbringen müssen, emoti-
onal belastet durch das Schwanken 
zwischen Hoffen und Bangen: Viel-
leicht – so die Hoffnung – eröffnen 
sich mit der Diagnose neue The-
rapiemöglichkeiten oder – so die 
Befürchtung – es stellt sich heraus, 
dass man nicht mehr tun kann, dass 
sich der Zustand ihres Kindes wei-
ter verschlechtern und es frühzeitig 
versterben wird. Dabei quält sie die 
Sorge, dass die unbekannte Erkran-
kung vielleicht auch noch bei Ge-
schwisterkindern auftreten oder an 
nachfolgende Generationen weiter-
gegeben werden könnte. Ihre eige-
ne Familienplanung und manchmal 
auch die von anderen Angehörigen, 

beispielsweise der Geschwister 
der Eltern, sind davon betroffen. 
Mit einer Diagnose verbinden El-
tern die Vorstellung, dass sich mög-
licherweise noch bessere Therapie- 
und Fördermöglichkeiten eröffnen 
könnten, und sie leiden unter der 
Angst, ohne eine Diagnose nicht al-
les für ihr Kind tun zu können, was 
andernfalls möglich wäre. Wenn 
das Kind verstirbt, ohne dass eine 
Diagnose gestellt werden konnte, 
bestehen bei manchen Eltern viele 
dieser Ängste und Befürchtungen 
weiterhin fort. 

Treten Symptome der Seltenen 
Erkrankung erst im Erwachsenen-
alter auf, wird die Diagnosesuche 
häufig zu einer Odyssee von Arzt 
zu Arzt und von Klinik zu Klinik. Es 
ist meistens nur eine Frage der Zeit, 
bis der erste Arzt den Verdacht ei-
ner ursächlich psychischen oder 
psychosomatischen Erkrankung 
äußert, eine somatoforme oder 
eine Anpassungsstörung diagnos-
tiziert oder zu verstehen gibt, das 
er den Betroffenen für einen Hypo-
chonder hält. Die Abgrenzung eines 
originär psychischen Geschehens 
von psychosomatischen Begleit-
erscheinungen, wie sie bei über 
lange Zeit ungeklärten chronischen 
Erkrankungen auftreten können, ist 
schwierig. Insbesondere da psy-
chosomatische Beschwerden oft 
mit unspezifischen Schmerzen und 
funktionellen Beschwerden des 
Herz- und Kreislaufsystems, des 
Magen-Darmbereichs, des Skelet- 
und Muskelsystems einhergehen, 
also organübergreifend auftreten. 
In der Beratung ist es wichtig die 
Patienten hinsichtlich ihrer Be-
fürchtung gegenüber Psycho-Stig-
matisierung aufzufangen, dabei 
aber auch auf die Notwendigkeit 
einer Abklärung in alle Richtungen 
hinzuwirken. Individuell muss auch 
die weitere Konsultation von Ärz-
ten betrachtet werden. Oft stehen 
Betroffene vor der schwierigen 

Entscheidung, ob sie die bisheri-
gen diagnostischen Bemühungen 
offen legen – und damit vielleicht 
riskieren, dass der neue Arzt sich 
ihnen nicht mehr unvoreingenom-
men zuwendet, sondern sich dem 
Urteil seiner Kollegen anschließt – 
oder ob sie Voruntersuchungen un-
erwähnt lassen – und die gleichen 
diagnostischen Maßnahmen zur 
Anwendung gelangen, die schon 
bislang keine Befunde erbracht 
haben. Eine Wahl zwischen zwei 
schlechten Alternativen. 

Auch bei Erwachsenen mit ursäch-
lich ungeklärtem fortschreitenden 
Krankheitsverlauf geht wertvolle 
Zeit verloren, in der sie keine oder 
die falsche Behandlung erhalten. 
Dass auch sie einem Wechsel zwi-
schen Hoffnung und Resignation 
ausgesetzt sind, zeigt sich insbe-
sondere nach Medienberichten, in 
denen Betroffene den langen Weg 
bis zur Diagnose ihrer Seltenen 
Erkrankung und manchmal die an-
schließende erfolgreiche Behand-
lung schildern. Veröffentlichungen 
dieser Art lassen regelmäßig die 
Zahl derer ansteigen, die keine, ei-
ne unklare oder nur eine Verdachts-
diagnose haben und die sich in der 
Hoffnung auf Hilfe an ACHSE wen-
den. Weil sie Parallelen zwischen 
ihrem eigenen und dem im Bericht 
geschilderten Krankheitsverlauf se-
hen, keimt bei ihnen neue Hoffnung 
auf, nun vielleicht doch noch eine 
Diagnose und mit ihr möglicher-
weise eine gezielte Behandlung 
erhalten zu können. Zu diesem Per-
sonenkreis gehören beispielsweise 
Ratsuchende, die schon jahrzehn-
telang mit einer ursächlich nicht 
geklärten Muskelerkrankung oder 
einer Bewegungsstörung unbe-
kannter Genese leben, und die sich 
unterschiedlich gut oder schlecht 
mit diesem Status arrangiert haben. 
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Wenn sich dann herausstellt, wie 
groß das Spektrum möglicher Ur-
sachen ihrer Symptome ist, und 
wie gering demgegenüber die ge-
genwärtig tatsächlich verfügbaren 
Optionen einer erneuten individu-
ellen Diagnosesuche, dann weicht 
die anfängliche Zuversicht schnell 
einer erneuten Enttäuschung.

So lange es keine oder nur eine un-
klare Diagnose gibt, sind Schwie-
rigkeiten bei der Beantragung von 
Kostenübernahmen für Therapie-
versuche ebenso vorprogrammiert 
wie in sozialmedizinischen Begut-
achtungsverfahren zur Feststel-
lung der Schwerbehinderung oder 
Pflegebedürftigkeit oder im Rah-
men eines Rentenantrags wegen 
Erwerbsunfähigkeit. Probleme am 
Arbeitsplatz, eventuell häufigere 
Arbeitsunfähigkeit ohne klare Aus-
sage zur weiteren Prognose, Un-
verständnis und Verärgerung bei 
Kollegen können zum Verlust des 
Arbeitsplatzes führen, manchmal 
noch begleitet von Mobbing, dem 
sich Betroffene ausgesetzt sehen.  

Auch im privaten sozialen Umfeld 
treten oftmals Probleme auf wie 
Unverständnis, Hilflosigkeit und 
Überforderung seitens Angehöriger 
und Freunde, die sich ratlos zurück-
ziehen, das soziale Netz zerreißen 
lassen und zu weitgehender Isolati-
on des Betroffenen führen können. 
In dieser Situation ist es im Bera-
tungsprozess wichtig, einen kom-
munikativen Rahmen zu gestalten, 
damit trotz Verzweiflung der Aus-
tausch von Ideen stattfinden kann, 
die Betroffenen Perspektiven ent-
wickeln und daraus Kraft und Hoff-
nung schöpfen. 

Das Leben mit der Diagnose 

Insbesondere Betroffene, bei de-
nen es lange gedauert hat, bis die 
Ursache ihrer Beschwerden gefun-
den wurde, erleben den Umstand, 
endlich eine Diagnose zu haben, 
zunächst als befreiend. Das gilt glei-
chermaßen für Eltern eines betrof-
fenen Kindes wie für erwachsene 
Betroffene. Mit Kenntnis der Diag-
nose stellen sich jedoch bei vielen 
Seltenen Erkrankungen bald neue 
Probleme ein: Es gibt keine oder nur 
wenige und für Laien schwer ver-
ständliche, häufig nur englischspra-
chige Informationen über die Selte-
ne Erkrankung, und auch die Suche 
nach einem in der Behandlung der 
Seltenen Erkrankung erfahrenen 
Arzt gestaltet sich als ausgespro-
chen schwierig. Oftmals müssen 
Betroffene feststellen, dass es nie-
manden in Wohnortnähe gibt und 
weite Wege in Kauf nehmen, um 
sich von einem Experten für ihre Er-
krankung behandeln lassen zu kön-
nen. Diese Situation kann mit erneu-
ten Problemen bei Kostenübernah-
men verbunden sein, bringt oftmals 
zusätzliche finanzielle Belastungen 
mit sich wie z.B. Fahrkosten und er-
fordert einen erhöhten Zeitaufwand. 
Mit zunehmendem Kenntnisgewinn 
über ihre Seltene Erkrankung müs-
sen Betroffene bald erfahren, dass 
ihre Erkrankung nur wenig erforscht 
ist, dass nur die Symptome, nicht 
aber die eigentliche Ursache, da un-
bekannt, behandelt werden können. 
Eine Heilung ist in der Regel nicht 
möglich, den Krankheitsverlauf ver-
zögern oder gar anhalten zu können, 
stellt ebenso einen Erfolg dar, wie 
die Linderung von Schmerzen.. 

Eine Seltene Erkrankung zu haben 
ist oftmals mit einem Kampf um die 
Kostenübernahme für medikamen-
töse oder anderweitige Therapien 
verbunden. Krankenkassen lehnen 
eine Kostenübernahme mit der 
Begründung ab, dass ausreichen-

de wissenschaftliche Nachweise 
über die Wirksamkeit der Behand-
lung fehlen und/oder die beantragte 
Maßnahme nicht im Leistungskata-
log der gesetzlichen Krankenversi-
cherung enthalten ist. Auch geplan-
te Therapieversuche mit einem für 
eine andere Erkrankung zugelasse-
nen Medikament, der sogenannte 
off-label-use, ist oftmals schwer 
durchzusetzen. Auch wenn es in 
größerer Entfernung einen Exper-
ten für die Behandlung der Seltenen 
Erkrankung gibt, bleiben Betroffene 
doch auch weiterhin auf eine wohn-
ortnahe medizinische Versorgung 
angewiesen, die sich oftmals als 
unzureichend erweist. Dies gilt ins-
besondere bei Erkrankungen, bei 
denen mehrere Organe betroffen 
sind und die eine interdisziplinäre, 
von Ärzten verschiedener Fachrich-
tungen vorgenommene Behandlung 
erfordern. Häufig berichten Betrof-
fene, dass sie keine oder nur eine 
eingeschränkt bedarfsgerechte Ver-
sorgung erhalten und eine interdis-
ziplinäre Abstimmung zwischen den 
beteiligten Fachärzten nicht statt-
findet. Sie wünschen sich eine pa-
tientenorientierte Behandlung „aus 
einer Hand“ und suchen vergeblich 
nach einem solchen Arzt. 

Patienten mit krankheitsbedingt auf-
wändigerem Betreuungsbedarf, die 
auf regelmäßige Therapien oder teu-
re Medikamente angewiesen sind, 
berichten auch häufiger von Schwie-
rigkeiten, eine ärztliche Verordnung 
der benötigten Leistungen zu erhal-
ten. Sie sehen sich mit den Sorgen 
des Arztes um sein Budget konfron-
tiert, hören von seinem Risiko mög-
licher Regressforderungen, werden 
gebeten, sich wegen einer erneu-
ten Verordnung an einen anderen 
Arzt zu wenden oder müssen lange 
auf einen Termin warten. Erfahrun-
gen dieser Art vermitteln ihnen das 
Gefühl, schwierige oder gar lästige 
Patienten zu sein und manche fra-
gen sich, ob ihnen der Arzt damit un-
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ausgesprochen einen Praxiswechsel 
nahelegen möchte.  

Ein häufigeres Problem stellt auch 
der Übergang von der pädiatrischen 
Versorgung zur Erwachsenenme-
dizin dar: Während Kinder und Ju-
gendliche beispielsweise in einem 
sozialpädiatrischen Zentrum relativ 
gut medizinisch versorgt werden, 
fehlen entsprechende Angebote 
für Erwachsene. Mit Erreichen der 
Volljährigkeit sehen sie und ihre 
Familien sich mit der Situation kon-
frontiert, die benötigte medizinische 
und therapeutische Behandlung voll-
kommen neu organisieren und dafür 
entsprechende Ärzte oder Kliniken 
finden zu müssen. 

Die in den letzten Jahren gegrün-
deten „Zentren für Seltene Erkran-
kungen“ in Deutschland setzen an 
diesen Mängeln an und wollen sich 
für bedarfsgerechte, interdisziplinäre 
Versorgung aus einer Hand einset-
zen. In 2013 wurde in Deutschland 
der erste Nationalplan für Menschen 
mit Seltenen Erkrankungen entwi-
ckelt, der 52 Empfehlungsmaßnah-
men beinhaltet. Kernstück des Nati-
onalplans stellt das Zentren-Modell 
für Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen dar, das drei unterschiedli-
che Typen an Zentren unterscheidet. 
Bis das Modell, wie im Nationalplan 
beschrieben, in den Versorgungs-
alltag Eingang findet, sind noch eini-
ge Fragen zu klären und Probleme 
zu lösen. Betroffene können jedoch 

hoffen, dass sich sowohl der Zu-
gang zur Versorgung, der Übergang 
von der pädiatrischen zur Erwachse-
nenmedizin, als auch die Versorgung 
für sie – wenn auch oft im Schne-
ckentempo – verbessern. Eltern von 
Kindern mit Seltenen Erkrankungen 
benennen es so: „Unseren Kindern 
läuft die Zeit weg.“

Seltene Erkrankungen können in na-
hezu allen Lebensbereichen zu nega-
tiven sozialen Auswirkungen und er-
heblichen Einschränkungen führen: 
Von der vorschulischen Betreuung 
und Förderung über den Schulbe-
such, die Berufswahl und Berufsaus-
bildung bis hin zur Arbeitsplatzsuche 
und Erwerbstätigkeit; sie wirken auf 
die Möglichkeiten der Freizeitgestal-
tung und das soziale Umfeld, können 
den Aufbau und Erhalt von Freund-
schaften, die Partnerwahl und Fa-
milienplanung beeinflussen; die 
bedeuten erheblich eingeschränkte 
Möglichkeiten im Versicherungs-
schutz, unzureichende medizinische 
Versorgung und zusätzliche finanziel-
le Belastungen durch Maßnahmen, 
die sich als hilfreich erweisen, für die 
es aber keinen Kostenträger gibt. 

Nationale Aktivitäten wie die Ent-
wicklung des Nationalplans für Men-
schen mit Seltenen Erkrankungen 
und die Entstehung der zahlreichen 
spezifischen klinischen Zentren ha-
ben zu einer stärkeren Medienprä-
senz dieser Erkrankungen geführt. 
Diese Entwicklungen erwecken im-

mer wieder bei 
Betroffenen und 
bei Angehörigen 
den hoffnungs-
vollen Eindruck, 
dass es dann 
möglicherweise 
auch neue For-
schungserkennt-
nisse, bessere 
Behandlungs-
möglichkeiten 
oder ein wirksa-

mes Medikament für ihre jeweilige 
Seltene Erkrankung geben oder das 
solches in Kürze geben könnte. Müs-
sen sie dann feststellen, dass keine 
oder nur sehr begrenzte Forschung 
stattfindet oder dass sie sich in einem 
Anfangsstadium befindet, das keine 
Aussagen darüber zulässt, wann mit 
versorgungsrelevanten Ergebnissen 
zu rechnen ist, können sich aus die-
ser erneuten Enttäuschung leicht 
Verzweiflung, Resignation oder 
Verbitterung entwickeln. Es kann 
sich die Erkenntnis einstellen, dass 
nach möglicherweise jahrelanger 
Diagnosesuche mit dem Befund die 
Symptome und Beschwerden zwar 
einen Namen erhalten, sich die Pro-
bleme dadurch aber nicht verringert, 
sondern nur verändert haben, ohne 
eine Aussicht auf spürbare Verbes-
serung. Dennoch sagen Betroffene 
oft einhellig, wie wichtig es für sie 
ist oder war, einen Namen für ihre 
Erkrankung zu erhalten.  

Es wird deutlich, dass das Leben mit 
einer Seltenen Erkrankung für Be-
troffene und Angehörige hinsichtlich 
ihrer Fähigkeiten zur Krankheitsbe-
wältigung eine enorme Herausfor-
derung darstellt. Angesichts der be-
schriebenen Defizite erleben dabei 
viele Betroffene die Angebote der 
Selbsthilfe in mehrfacher Hinsicht 
als unverzichtbar: Der Erfahrungs-
austausch mit anderen Betroffenen 
und der Einsatz für gemeinsame 
Belange bedeuten gegenseitige Un-
terstützung beim Umgang mit der 
Seltenen Erkrankung, und können 
dabei helfen, Isolation zu vermeiden 
oder zu überwinden. Und neben der 
individuellen Stärkung, die man sich 
gegenseitig gibt, kann man sich ge-
meinsam für eine Verbesserung der 
Versorgungs- und Lebenssituation 
für sich und andere einsetzen. 
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Niklas ist 6 Jahre alt 
und hat das  
CHARGE Syndrom.



Denken Sie an die Selbsthilfe, 
wenn Sie ungelöste Fragen ha-

ben? Die Selbsthilfe leistet wichtige 
Hilfestellung für Betroffene und ihre 
Familien, aber auch für Ärzte, Pfle-
gekräfte und Therapeuten sowie für 
die Forschung – oft hilft sie sogar da, 
wo es keine andere Hilfe gibt.

Aus den Erfahrungen der ACHSE 
kann die Selbsthilfe in folgenden 
Situationen einen Beitrag leisten:

Auffangbecken für Ängste 
und Sorgen 

Sie haben gerade erfahren, dass Sie 
eine bestimmte Erkrankung haben? 
Oder gar Ihr Kind? Gleichbetroffene 
können Ihnen berichten, was Sie er-
wartet und Ihnen Ängste nehmen. 
Denn die eigene Fantasie, geboren 
aus der Ungewissheit, ist nicht sel-
ten dramatischer als die Realität. 
Mit guten Informationen und Kon-
takt zu Menschen, die ihr Leben mit 
dieser Erkrankung meistern, lassen 
sich Ängste und Sorgen besser be-
wältigen. Die Selbsthilfe hilft Ihnen, 
Ihren eigenen Weg mit der Erkran-
kung zu finden, und wenn Sie mö-

gen, diesen Weg auch gemeinsam 
zu gehen. Was ist zu tun, wenn ich 
älter werde? Was braucht mein Kind 
in der Schule? Soll ich das neue Me-
dikament nehmen? Gibt es andere 
Behandlungsmöglichkeiten? Alles 
Fragen, über die Sie sich mit der 
Selbsthilfe austauschen können.

 Selbsthilfe hilft in allen Lebens- 
 phasen und -situationen.

Eine Quelle der  
Information

Über Seltene Erkrankungen ist oft 
nur wenig bekannt. Qualitätsgesi-
cherte Informationen sind schwer 
zu finden. Selbsthilfe entsteht oft, 
um genau diesem Mangel ent-
gegenzuwirken. Die Organisation 
sammelt vorhandenes Wissen 
über die Erkrankung, tauscht sich 
mit den wenigen Experten aus und 
gleicht dies mit den eigenen Erfah-
rungen der Gemeinschaft ab. 

 Die Selbsthilfe stellt sicher, 
dass so viel wie möglich über 
Ihre Erkrankung bekannt und 
zugänglich ist.
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Ein hilfreiches  
Netz 

Gute Selbsthilfe ist Netzwerkarbeit. 
Selbsthilfeorganisationen haben oft 
einen wissenschaftlichen Beirat, 
sie pflegen Kontakte zu Ärzten, 
Therapeuten und Wissenschaftlern 
mit Expertise zu verschiedenen 
Aspekten der Erkrankung, mit der 
Sie sich gerade beschäftigen. Sie 
stehen in Kontakt zu deren Dach-
organisationen und vernetzen sich 
mit lokalen, nationalen und interna-
tionalen Entscheidungsträgern im 
Gesundheitswesen. Dazu haben 
sie natürlich Verbindung zu der gro-
ßen Gemeinschaft der Betroffenen. 
Brauchen Sie Ideen oder eine wis-
senschaftliche Einschätzung für Ihr 
Projekt? Sollten sich Betroffene an 
einer Studie oder Befragung betei-
ligen? 

 Die Selbsthilfe kann Ihnen 
gute Kontakte vermitteln und 
hilfreiche Anregungen geben! 

Selbsthilfe hilft! 
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Zum „Tag der Seltenen Erkrankungen“ macht die Selbsthilfe auf Seltene Erkrankungen aufmerksam,  
hier bei einem ACHSE-Workshop in Berlin. Die „Raising-Hands“ – entstanden aus einer Initiative von EURORDIS – 
sind mittlerweile das weltweite Zeichen für die Solidarität mit Menschen mit Seltenen Erkrankungen. 



Tagungs- und Personalkosten der 
Selbsthilfeorganisation in Ihrem 
Projekt berücksichtigt und bei Be-
darf auch vorher beantragt werden, 
damit diese bei Umsetzung Ihres 
Projektes der Selbsthilfe auch er-
stattet werden können! Selbsthil-
feorganisationen erhalten nur be-
schränkte und meistens zweckge-
bundene Fördermittel. Außerdem 
ist es schwer, Mittel von privaten 
Spendern oder Sponsoren zu be-
kommen. 

 Helfen Sie der Selbsthilfe hel-
fen, berücksichtigen Sie ihre 
Kosten in Ihrem Projekt oder 
spenden Sie für die Unterstüt-
zung, die Sie erfahren haben!

Die ACHSE hilft Ihnen gerne, den 
richtigen Gesprächspartner zu 
finden. 
Bitte wenden Sie sich an uns: 
030   33007080 oder 
info@achse-online.de.

MIRJAM MANN
Geschäftsführerin ACHSE 
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Eine Stütze  
der Forschung

Forschung hilft heilen, deshalb 
engagiert sich die „Selbsthilfe 
der Seltenen“ stark für mehr und 
bessere Forschung. Damit Fort-
schritte erreicht werden, organi-
siert die Selbsthilfe Konferenzen 
mit Forschern, unterstützt bei der 
Umsetzung von Studien, initiiert 
manchmal gar welche, fördert For-
schungsprojekte und engagiert sich 
für eine Verbesserung der Evidenz 
und Dokumentation. 

 Ihre Selbsthilfeorganisation 
kennt sich aus und kann oft mit 
Informationen zu Forschungs-
projekten, deren Umsetzung 
oder Kontakten zu Experten 
und/oder den Betroffenen hel-
fen.

Ein Sprachrohr in  
die Gemeinschaft 

Problembewusstsein von Ärzten, 
Pflegekräften, Kostenträgern sowie 
von Lehrern, Erziehern oder auch 
den Nachbarn, verbessert die Le-
bensqualität und die Versorgung der 
Betroffenen. Eine gute Öffentlich-
keitsarbeit, um für die Bedürfnisse 
der Betroffenen zu sensibilisieren, 
ist deshalb eine Kernkompetenz der 
Selbsthilfe. Die Selbsthilfe wendet 
sich sowohl an die Fachöffentlich-
keit als auch an die Allgemeinheit. 
Ihr Projekt, Ihr Versorgungsmodell, 
Ihr Informationsangebot, Ihre For-
schung hilft den Betroffenen einer 
Seltenen Erkrankung? Sie brauchen 
die Mitwirkung der Betroffenen? 

 Die Selbsthilfe hilft Ihnen dort 
Aufmerksamkeit zu erlangen, 
wo Sie gehört werden wollen, 
um Verbesserungen zu errei-
chen. 

Ein Partner  
für Verbesserungen

Eine Gesundheitsreform jagt die 
andere, trotzdem hakt es an vielen 
Ecken und Enden. Was funktioniert 
und was nicht, wissen die Betrof-
fenen am besten. Umsetzungs-
schwierigkeiten bei der Anwen-
dung der Regelungen, aber auch 
Regelungslücken und Unklarheiten 
bei der Erstattung: die Betroffe-
nen wissen ganz konkret, wo es 
Schwierigkeiten gibt und haben oft 
gute Vorschläge, wie die Probleme 
behoben werden könnten. Durch 
die Beteiligung der Patienten im 
Gemeinsamen Bundesausschuss 
ist der Austausch mit den Betrof-
fenen bereits selbstverständlicher 
geworden. Dennoch lassen viele 
Institutionen und Entscheidungs-
träger, die nicht zum Austausch ver-
pflichtet sind, die Chance, die die 
Beteiligung der Selbsthilfe bietet, 
ungenutzt. 

 Die Selbsthilfe bietet Ihnen ei-
ne Fülle an Informationen und 
Ideen und ist ein starker Part-
ner bei der Umsetzung!

Helfen Sie der Selbsthilfe  
helfen! 

Auch die Arbeit der Selbsthilfe kos-
tet Geld. Selbst wenn die Beratung, 
das Erstellen von Informationen, die 
Organisation von Veranstaltungen 
in ehrenamtlicher Arbeit erfolgen, 
fallen Kosten, wie z.B. Kommuni-
kations-, Reise- und Tagungskosten 
an. Außerdem braucht Selbsthilfe 
regelmäßig auch hauptamtliche 
Unterstützung, um die vielen Auf-
gaben zu bewältigen. Bevor Sie ei-
ne Kooperation mit der Selbsthilfe 
in Ihrem Projekt einplanen, sollten 
Sie sich unbedingt vorher mit der 
Organisation über ihre Möglichkei-
ten und Bedarfe austauschen. Das 
heißt ganz konkret, dass die Reise-, 
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Titelfoto der ACHSE-Wanderaus-
stellung „WAISEN DER MEDIZIN“: 
Josephine hat das Williams-Beuren 
Syndrom. Sie ist sprachgewandt, 
kontaktfreudig und einfühlsam, 
doch oft lebt sie in ihrer ganz  
eigenen Welt.
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Daten

Eine Erkrankung ist selten, wenn nicht mehr als 5 von 
10.000 Personen in der Europäischen Gemeinschaft von 
der Erkrankung betroffen sind. 

Heute gibt es schätzungsweise 5.000 bis 8.000 verschie-
dene Seltene Erkrankungen, an denen 6 bis 8 % der Be-
völkerung im Laufe des Lebens erkranken. 

Trotz der geringen Prävalenz, die jede der Seltenen Er-
krankungen für sich genommen aufweist, sind in der 
Europäischen Union insgesamt 27 bis 36 Millionen 
Menschen von einer Seltenen Erkrankung betroffen.

Von den Tausenden bekannten Seltenen Erkrankungen  
werden in der Internationalen Klassifikation der Krank-
heiten ICD-10 etwa 500 berücksichtigt, nur etwa 240 mit 
einer eigenen Kodierung.

In den Vereinigten Staaten wird eine Erkrankung als ei-
ne “rare disease” betrachtet, wenn weniger als 200.000 
Amerikaner an der Erkrankung leiden. Dies entspricht in 
etwas eine Prävalenz von 1:1.500. Nach dieser Definiti-
on leben etwa 25 bis 30 Millionen Amerikaner mit einer 
von etwa 6.000 bis 7.000 „rare diseases“. 

Seit 2000 sind 85 Arzneimittel als „Orphan Drugs“ nach 
der Verordnung (EG) Nr. 141/2000 des Europäischen 
Parlaments und des Rates vom 16. Dezember 1999 zu-
gelassen worden. 

Seltene Erkrankungen sind 
nicht selten, soviel ist sicher. 

Informationen zu Seltenen sind al-
lerdings rar. Nicht nur zu den ein-
zelnen, vielfältigen und komplexen 
Erkrankungen, es gibt auch wenig 
Daten und Fakten zu den Seltenen 
Erkrankungen insgesamt. Zum Bei-
spiel zu  Diagnosewegen, Patien-
tenpfaden, Lebensbedingungen, 

Versorgungsalltag etc. ist zu wenig 
bekannt. Auch wissen wir zu wenig 
im Bereich der Epidemiologie. So 
wird geschätzt, dass etwa 80 % der 
Seltenen Erkrankungen genetisch 
bedingt sind. Es wird vermutet, 
dass ein sehr hoher Anteil, etwa 
70 % der Erkrankungen, Kinder be-
trifft. Schätzungen zufolge gibt es 
4 Millionen Betroffene in Deutsch-

land. In diesem Bereich werden je-
doch bessere , weiterführende wis-
senschaftliche Belege gebraucht. 

Folgende Daten zu Seltenen Er-
krankungen sind unter den vielen 
Aktiven im Bereich der Seltenen 
Erkrankungen allgemein akzeptiert:

Daten zu Seltenen Erkrankungen
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In Deutschland leben schätzungs-
weise 4 Millionen Kinder und Er-

wachsene, die von einer der über 
6.000 verschiedenen Krankheiten 
betroffen sind, die laut EU-Defini-
tion zu den Seltenen zählen. Die 
Betroffenen haben trotz der unter-
schiedlichen Krankheitsbilder mit 
gleichen Problemen zu kämpfen: 
• wenig Informationen
• wenig Experten
• lange Wege bis zur Diagnose
• kaum Medikamente und andere 

Therapien
• zu wenig Forschung 

Um diesem Mangel entgegenzu-
wirken, hat sich 2004 die ACHSE 
gegründet. 

Die Allianz Chronischer Seltener 
Erkrankungen, kurz ACHSE, ist ein 
Netzwerk von über 100 Selbsthilfe-
organisationen. Ihr liegt die Idee zu-
grunde, dass sich die Betroffenen 
gegenseitig stärken – auch krank-
heitsübergreifend – ihre Expertise 
austauschen und mit gebündelter 
Kraft und Stimme gemeinsam für 
eine Verbesserung der Lebens- und 
Versorgungssituation eintreten. 

Die ACHSE tritt für „die Seltenen“ 
als Sprachrohr, Multiplikator und 
Vermittler auf. Sie sensibilisiert für 
die Belange von Menschen mit 
Seltenen Erkrankungen und ihre 
spezifischen Probleme. Sie gibt 
„den Seltenen“ eine gemeinsame 

Stimme und vertritt ihre Interessen 
gegenüber Politik und Gesundheits-
wesen – auch auf europäischer 
Ebene. 

Die ACHSE stärkt ihre Mitglieder 
durch Beratung, Schulungen und 
gemeinsame Öffentlichkeitsarbeit. 
Sie bietet eine Betroffenen- und 
Angehörigenberatung, unterstützt 
Ärzte im Umgang mit Seltenen Er-
krankungen und vernetzt sie unter-
einander. 

ACHSE e. V. – Den Seltenen eine Stimme geben

FACHBEITRÄGE

Um gemeinsam „mit einer Stimme für die Seltenen“ sprechen zu können, treffen sich die ACHSE-Mitglieder 
einmal jährlich auf der Mitgliederversammlung, hier im November 2013 in Bonn.
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ACHSE – VON 2004 BIS HEUTE

Die ACHSE e.V. ist aus der Arbeits-
gruppe „Seltene Erkrankungen“ in-
nerhalb der BAG SELBSTHILFE e.V.  
hervorgegangen und wurde 2004 
gegründet. Im Gründungsjahr ge-
hörten ihr 17 Selbsthilfeorganisa-
tionen an, inzwischen hat sie weit 
über 100 Mitgliedsorganisationen. 
Der kleinste Mitgliedsverein zählt 
16 Personen, der größte über 7.500.

Im März 2005 hat Eva Luise Köhler, 
die Ehefrau des Bundespräsiden-
ten a. D. Prof. Dr. Horst Köhler, die 
Schirm herrschaft übernommen, die 
sie bis heute innehat. 

Die ACHSE ist Mitglied der BAG 
SELBSTHILFE und als Nationale Al-
lianz Mitglied der Europäischen Or-
ganisation für seltene Krankheiten 
EURORDIS sowie dessen Council 
of National Alliances. 

Die ACHSE wurde bereits  mit meh-
reren Preisen ausgezeichnet, dar-
unter mit dem Oskar Kuhn Ehren-
preis 2009, durch die TRIBUTE TO 
BAMBI Stiftung 2010 und in 2014 
mit dem EURORDIS Patientorgani-
sation Award 2014.

WAS MACHT DIE ACHSE?

Die ACHSE berät Betroffene, ihre 
Angehörigen und Ärzte und infor-

miert auf ihrer Website rund um die 
Seltenen Erkrankungen. Sie führt 
Veranstaltungen durch, um Politik, 
Wissenschaft und Forschung auf 
die Interessen der Betroffenen auf-
merksam zu machen und sich für 
die Verbesserung ihrer Versorgungs- 
und Lebenssituation einzusetzen. 

Die ACHSE bildet Patientenorgani-
sationen fort, stärkt ihre Arbeit und 
bringt das große Know-how der Be-
troffenen und der Selbsthilfe in das 
Gesundheitswesen ein. Sie beteiligt 
sich an vielen verschiedenen Pro-
jekten, wie zur Verbesserung von 
Informationen, zur Verkürzung des 
Diagnoseweges und zur Stärkung 
von Forschung. 

FACHBEITRÄGE



36

Die ACHSE ist ein eingetragener 
Verein. Der Vorstand der ACHSE 
wird von der Mitgliederversamm-
lung gewählt. Er arbeitet ehren-
amtlich und lenkt die Geschicke 
des Vereins. Die Mitgliederver-
sammlung kommt einmal im Jahr 
zusammen. Stimmberechtigt sind 
alle ordentlichen Mitglieder, das 
sind bundesweit tätige Selbsthilfe-
vereine für Seltene Erkrankungen. 
Daneben gibt es außerordentliche 
Mitglieder, z.B. Fachverbände und 
Stiftungen, die sich für Menschen 
mit Seltenen Erkrankungen einset-

FACHBEITRÄGE

zen. Sie haben kein Stimmrecht, 
können sich aber an der Verwirkli-
chung der Vereinsziele beteiligen. 
Zwei fachliche Berater sowie der 
Wissenschaftliche Beirat stehen 
dem Vorstand mit ihrer Expertise 
zur Seite. Die ACHSE-Schirmherrin 
macht auf die Sorgen und Nöte der 
Betroffenen sowie auf die Arbeit 
der ACHSE in der breiten Öffent-
lichkeit aufmerksam. Die ACHSE-
Freunde unterstützen die Arbeit 
der ACHSE durch Vernetzung und 
ehrenamtliches Engagement, bei-
spielsweise bei Veranstaltungen. 

Förderer und Unterstützer ermög-
lichen der ACHSE die tägliche Ar-
beit für Menschen mit Seltenen Er-
krankungen sowie die Umsetzung 
von Projekten; ebenso wie es die 
ACHSE-Fördermitglieder durch ih-
re regelmäßigen Spenden tun. Die 
ACHSE-Stiftung wurde gegründet, 
um die Arbeit des ACHSE e. V. fi-
nanziell zu unterstützen. 

ACHSE finanziert sich durch Spen-
den, projektbezogene Fördermittel, 
Sponsoring und Mitgliedsbeiträge.



37FACHBEITRÄGE

AUSGEWÄHLTE TÄTIGKEITS-
BEREICHE UND PROJEKTE

• Betroffenen- und Angehörigen-
beratung der ACHSE

Die Diagnose, von einer Seltenen 
Erkrankung betroffen zu sein, 
verunsichert viele Menschen und 
stellt sie vor große Herausforde-
rungen. Gerade Eltern betroffe-
ner Kinder benötigen nach der 
Diagnose oft große Unterstüt-
zung, denn die meisten Krankhei-
ten genetischen Ursprungs sind 
unheilbar. Die gesamte Familie 
muss sich mit dieser Situation 
zurechtfinden. In dieser Lage ist 
die ACHSE eine wichtige, erste 
Anlaufstelle. 

Die Betroffenen- und Angehö-
rigenberatung der ACHSE ist 
die einzige zentrale Anlaufstelle 
dieser Art in Deutschland. Zwei 
Beraterinnen stehen den Ratsu-
chenden per Telefon, Brief und 
E-Mail zur Seite. Sie unterstützen 
die Ratsuchenden bei der Suche 

nach krankheitsspezifischen In-
formationen, vermitteln Kontakte 
zu Selbsthilfeorganisationen, in 
denen sie sich mit Gleichbetrof-
fenen austauschen können. Sie 
sind bei der Vorbereitung von 
Arztbesuchen behilflich oder ge-
ben Anregungen zum weiteren 
Vorgehen. Auch sozialrechtliche 
Fragestellungen, wie z.B. Prob-
leme bei der Kostenübernahme 
von Therapien und Hilfsmitteln 
durch die Krankenkasse, spielen 
immer wieder eine große Rolle. 

Viele Anfragen werden von Pa-
tienten gestellt, bei denen die 
Diagnose einer Seltenen Erkran-
kung bereits feststeht. Allerdings 
wächst die Anzahl der Anfragen 
von Betroffenen, bei denen die 
Diagnose noch unklar ist. Auch 
hier versucht die ACHSE den 
Ratsuchenden zur Seite zu ste-
hen und sie auf ihrem Weg zur 
Diagnose zu unterstützen.

• ACHSE-Lotse an der Charité

Bei mehr als 6.000 Seltenen Er-
krankungen sind die Diagnose-
stellung und der Umgang mit 
jeder einzelnen Erkrankung für 
Mediziner und Therapeuten eine 
besondere Herausforderung. Es 
dauert oft Jahre bis Betroffene 
eine sichere Diagnose erhalten. 
Dies liegt daran, dass Ärzte nicht 
mit Seltenen Erkrankungen ver-
traut sind und nicht wissen, ob es 
medizinische Experten zu ihrem 
Anliegen gibt und wo sie diese 
finden. 

In der Person des „ACHSE-Lot-
sen“ bietet die ACHSE seit 2008 
eine Anlaufstelle, an die sich 
Ärzte und Therapeuten wenden 
können, die auf der Suche nach 
einer Diagnose sind oder bei an-
derweitigen Fragen zu Seltenen 
Erkrankungen Unterstützung 
benötigen. Die Suche nach me-
dizinischen Experten, aktuellen 
Forschungsprojekten und neuen 
Forschungsergebnissen sowie 
die Vermittlung zur krankheits-
spezifischen Selbsthilfe stehen 
hier im Vordergrund. Auch For-
scher nehmen immer häufiger 
Kontakt zum Lotsen auf, um auf 
spezifische Forschungsprojekte 
hinzuweisen und Kontakt zu Pa-
tienten herzustellen.

Dem Lotsen ist es so möglich, 
Anliegen der Betroffenen in die 
Ärzteschaft und Forschung zu 
transportieren, aber auch umge-
kehrt medizinische und wissen-
schaftliche Themen in Richtung 
Patienten zu „übersetzen“. Auf 
diesem Weg wird nicht nur für 
einzelne Patienten konkrete Hil-
fe geleistet, sondern im Zuge 
umfassender Vernetzung die be-
sonderen Herausforderungen der 
Seltenen Erkrankungen adres-
siert und gemeinsam an Lösun-
gen gearbeitet. 

Die „Waisen der Medizin“ brauchen Unterstützer –  
  hier das Friedrichstadtpalast-Kinderensemble  
    in Berlin 



• Bewusstsein für die „Waisen 
der Medizin“ schaffen

Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen treffen in der Gesellschaft 
häufig auf Unverständnis. Auch 
die Fachöffentlichkeit ist noch zu 
wenig mit dem Begriff „Seltene 
Erkrankungen“ vertraut und hat 
deshalb nur wenig Bewusstsein 
dafür, dass Menschen mit Selte-
nen Erkrankungen, die „Waisen 
der Medizin“, Unterstützung be-
nötigen. Denn nur, wenn man die 
Probleme und Anliegen kennt, 
kann man etwas tun.

Die ACHSE trägt das Thema 
„Seltene Erkrankungen“ durch 
vielfältige Initiativen und intensi-
ve Pressearbeit in die Öffentlich-
keit, insbesondere am Tag der 
Seltenen Erkrankungen. Dieser 
Tag – immer am letzten Tag im 
Februar – ist Mittelpunkt im Ka-
lenderjahr vieler Betroffener und 
hält Jahr für Jahr mehr Einzug 
in das öffentliche Bewusstsein. 
Betroffene vernetzen sich unter 
dem Dach der ACHSE lokal und 
regional und informieren rund um 
diesen Tag über Seltene Erkran-
kungen. Die Aktionen in Deutsch-
land sind Teil der weltweiten Be-
wegung zum Rare Disease Day, 
der von EURORDIS ins Leben 
gerufen wurde. 

Die ACHSE-Fotoausstellung „WAI-
SEN DER MEDIZIN – Leben mit 
einer Seltenen Erkrankung“ wan-
dert schon seit vielen Jahren durch 
die Bundesrepublik: auf 37 Bildern 
wird Einblick in die Lebenswelt von 
fünf Kindern und Erwachsenen mit 
unterschiedlichen Seltenen Erkran-
kungen gegeben – ein sensibler 
und zugleich bewegender Blick auf 
das Thema „Seltene Erkrankun-
gen“. 

• Forschung für die Seltenen –  
Anstöße für neue Entwicklungen

Ein großes Anliegen betroffener 
Menschen ist die Erforschung ih-
rer Erkrankung. Es geht dabei um 
das Verständnis von Krankheits-
mechanismen, aber auch um 
die konkrete Entwicklung neuer 
Medikamente und weiterer the-
rapeutischer Verfahren. Darüber 
hinaus ist die Versorgungsfor-
schung ein wichtiges Anliegen.

Die ACHSE berät ihre Mitglieds-
organisationen bei ihrer For-
schungsförderung und fördert 
den Transfer von Know-how. Die 
Eva Luise und Horst Köhler Stif-
tung verleiht einmal im Jahr ge-
meinsam mit der ACHSE den mit 
50.000 Euro dotierten Eva Luise 
Köhler Forschungspreis für Sel-
tene Erkrankungen mit dem Ziel, 
anhand beispielhafter Projekte 
die Erforschung Seltener Erkran-
kungen voranzutreiben. 

Mit dem achse-central-Preis 
zeichnen ACHSE und die Central 
Krankenversicherung AG inno-
vative Versorgungsprojekte im 
Bereich Seltener Erkrankungen 
aus und weisen mit dem Preis 
zugleich auf den großen For-
schungsbedarf hin, der im Be-
reich Versorgung herrscht. 

In ihrer Arbeit weist die ACHSE 
stets auf die Bedeutung der For-
schung hin und versucht relevan-
te Akteure zu gewinnen, um der 
Thematik mehr Nachdruck und 
die erforderliche Unterstützung 
zu geben.  Fortschritte in der For-
schung können Leid mindern und 
die Lebensqualität der Betroffe-
nen stark verbessern.

• ACHSE Selbsthilfe Akademie

Wer selbst an einer chronischen 
Seltenen Erkrankung leidet oder 
einen betroffenen Angehörigen 
hat, ist täglich mit erheblichen 
gesundheitlichen Einschränkun-
gen konfrontiert. Daneben erge-
ben sich nicht selten weitere Pro-
bleme, wie soziale Isolation oder 
finanzielle Not. Trotz – oder gera-
de wegen – dieser Hürden enga-
gieren sich überdurchschnittlich 
viele Menschen mit Seltenen Er-
krankungen ehrenamtlich in der 
Selbsthilfe, um die eigene Ver-
sorgungs- und Lebenssituation 
sowie die der Gleichbetroffenen 
oder auch der nachfolgenden Ge-
neration zu verbessern.

Mit der ACHSE Selbsthilfe Aka-
demie will die ACHSE ihre Mit-
gliedsorganisationen in themen-
spezifischen Seminaren stärken, 
damit sie ihre täglichen Heraus-
forderungen besser bewältigen 
und bestimmte Aufgaben profes-
sioneller umsetzen können. Die 
Fortbildungen beschäftigen sich 
z.B. mit Themen wie „Erfolgrei-
che Mittelakquise“, „Betroffene 
beraten Betroffene“, „Öffentlich-
keitsarbeit und Fundraising“ und 
der „Ermittlung des Forschungs-
bedarfes für unsere Erkrankung“. 

Damit nicht nur diejenigen, die 
vor Ort anwesend sein können, 
einen nachhaltigen Nutzen von 
den Seminaren haben, stehen 
wichtige Lerninhalte auch im In-
ternet in einem geschlossenen 
Bereich zur Verfügung. Dies soll 
in Zukunft für alle Seminare um-
gesetzt werden, damit das durch 
die Seminare gesammelte Know-
how auf Dauer verfügbar bleibt 
und auch für neue Mitglieder zu-
gänglich ist. 
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Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen brauchen keine bessere 
Versorgung als Menschen mit häu-
figen Erkrankungen: Sie brauchen 
gleichberechtigte Zugangsmöglich-
keiten und für ihre Erkrankungen 
angepasste Hilfestellungen. Die 
ACHSE weist immer wieder auf die 
Probleme und Bedürfnisse der Be-
troffenen hin und schlägt Maßnah-
men zur Verbesserung ihrer Versor-
gungs- und Lebenssituation vor. Sie 
beteiligt sich an vielen Beratungs- 
und Entscheidungsprozessen im 
Deutschen Gesundheitswesen. 

Insbesondere als koordinierendes 
Mitglied im NAMSE, dem Nationa-
len Aktionsbündnis für Menschen 
mit Seltenen Erkrankungen, und 
bei der Umsetzung und dem Moni-
toring des Nationalen Aktionsplans  
bringt die ACHSE ihre Expertise als 
„Stimme der Seltenen“ ein. 

Kontakt:

ACHSE e. V.
c/o DRK-Kliniken Berlin | Mitte

Drontheimer Straße 39
13359 Berlin

Tel.: 030 33 00 70 80     
Fax: 0180 589 89 04     

www.achse-online.de

Spendenkonto:

Bank für Sozialwirtschaft
BIC  BFS WDE 33

IBAN DE89 3702 0500 0008 0505 00
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DEN SELTENEN EINE STIMME GEBEN –  
Verbesserungen bewirken für Betroffene einer Seltenen Erkrankung

                    Josephine hat das  
         Williams-Beuren Syndrom.   
   Erst nach einer Odyssee von Arzt 
zu Arzt und viel Eigeninitiative der 
Eltern konnte die Diagnose gestellt 
werden. Heute ist die Familie gut 
    in der Selbsthilfe aufgehoben 
        und berät andere Eltern,  
               die ein Kind mit dem  
                    Williams-Beuren  
                       Syndrom haben.
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Schluckbeschwerden: Wenn das 
Essen nicht richtig rutscht ...

Achalasie ist die Unfähigkeit des 
unteren Speiseröhrenpfört-

ners, sich für den Durchtritt eines 
Bissens in den Magen ausreichend 
zu öffnen. Das kann zu unterschied-
lichen Symptomen führen: krampf-
artige Schmerzen in der Brust, 
Schluckstörungen mit Speisestau 

in der Speiseröhre, Erbrechen der 
unverdauten Nahrung aus der Spei-
seröhre, Verdauungsstörungen, 
Gewichtsabnahme bis zu 20 Kg, 
Mangelernährung, nächtliche Hus-
tenanfälle durch zurückfließenden 
Speisebrei. 

Zu den Diagnoseverfahren gehören 
Röntgenbreischluck, Magenspie-
gelung, Druckmessung, Säuremes-
sung, Isotopenmessung, Compu-
tertomogramm CT. 

Zu den Behandlungsmethoden ge-
hören Botulinumspritzen, Dehnung 
des Schließmuskels, Operationen 
am Schließmuskel, medikamen-
töse Behandlungen von Begleit-
erkrankungen. Mit alternativen 
Behandlungsmethoden sind erst 
wenige Erfahrungen gesammelt 
worden. 

Motto:  
Gemeinsam sind wir stark!

Der Verein will seinen 360 Mit-
gliedern ein „Sprachrohr“ bieten. 
Außerdem sammelt er finanzielle 
Mittel für Forschungsprojekte. Die 
sechs Regionalgruppen treffen sich 
einmal im Jahr zum Erfahrungs-
austausch. Alle zwei Jahre wird in 
Kooperation mit Kliniken und Uni-
versitäten ein Symposium durch-
geführt. Das Fachbuch „Ein Leben 
mit Achalasie“ ist über die Website 
bestellbar. 

www.achalasie-selbsthilfe.de  
www.achalasie.com/forum-neu 
Tel. 02831 98234

Achalasie-Selbsthilfe e. V. 

AGS – Eltern- und Patienteninitiative e. V.

www.achalasie-selbsthilfe.de 

www.ags-initiative.de

Das Adrenogenitale Syndrom 
(AGS) ist eine angeborene Cor-

tisonmangelerscheinung (vgl. Mor-
bus Addison). Ein vererbter Enzym-
mangel verhindert die ausreichende 
Produktion von körpereigenem Cor-
tison und teilweise auch Aldosteron 
in der Nebennierenrinde. Aufgrund 
des Stoffwechseldefektes werden 
Vorstufen des Cortisons, die nicht 
weiterverarbeitet werden können, 
in männliche Hormone (Androgene) 
umgewandelt.

Körpereigenes Cor-
tison ist ein lebens-
wichtiges Stress-
hormon. Ein AGS-
erkrankter Mensch 
muss lebenslänglich 
Cortison in Tablet-
tenform zu sich neh-
men. Ein gesunder 

Mensch produziert in Stresssituati-
onen 2 – 5 mal mehr Cortison als im 
Normalzustand. 

Durch folgende Stresssituationen 
kann ein AGS-Patient in Krisen ge-
raten, wenn er die Cortisondosis 
nicht erhöht: Krankheit mit Fieber, 
Unfälle, Operationen, schwere kör-
perliche Anstrengung. Aus diesem 
Grunde hat die „AGS – Eltern- und 
Patienteninitiative“ u. a. einen Not-
fallausweis mit Maßnahmen für 
den Notfall erarbeitet. 

Seit August 1994 ist die „AGS – El-
tern- und Patienteninitiative“ über-
regionale Anlaufstelle für Betroffe-
ne mit regionalen Gruppenverbän-
den.

Der Verein versteht sich als ein 
Forum für Informations- und Erfah-
rungsaustausch. Darüber hinaus 
werden Treffen für Patienten und 
Angehörige organisiert. Die Initia-
tive versteht sich als die sozialpo-
litische Interessensvertretung der 
Patienten und macht auch Öffent-
lichkeitsarbeit.

Zurzeit gibt es insgesamt ca. 450 
Mitglieder aus ganz Deutschland, 
Österreich und der Schweiz.

www.ags-initiative.de 
Tel. 04348 910756
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AHC-Deutschland e. V.

Aktionskreis Fanconi-Anämie e. V.

W ir sind ein gemeinnütziger 
Verein mit dem Ziel, an AHC 

erkrankten Menschen zu helfen. 
Der Verein, aus einer Elterninitia-
tive gegründet, hat zurzeit 31 Mit-
gliedsfamilien. Es bestehen inten-
sive Kontakte zu Wissenschaftlern/
Instituten. Wir unterstützen die For-
schungsarbeiten der Uni Göttingen 
(maßgebend an der Erforschung 
der AHC beteiligt) und pflegen welt-
weit Kontakte mit ausländischen 
Patienten-Organisationen.

AHC – Was ist das? 

AHC (alternating hemiplegia of child-
hood / abwechselnde Halbseiten-
Lähmung im Kindesalter) ist eine sehr 
seltene und manchmal dramatisch 
verlaufende Krankheit. Die Bezeich-
nung benennt eines der wesentli-
chen Symptome der Krankheit. Die 
Symptome wurden erstmals 1971 

beschrieben und als eigenständiges 
Krankheitsbild erkannt. Seit Juli 2012 
weiß man, dass es sich um einen ge-
netischen Defekt handelt. Dank der 
nun möglichen Gen-Untersuchung 
ist eine sehr frühzeitige gesicherte 
Diagnose möglich.

AHC – Die Symptome

• Entwicklung und Manifestierung 
im frühen Säuglingsalter (ca. bis 
zum 18. Lebensmonat eintretend)

• schwere Krampfanfälle bis hin 
zum Status Epilepticus

• Periodisch auftretende wechsel-
seitige Lähmungen

• Ganzkörperlähmungen sind auch 
möglich

• mehr oder minder starke Ent-
wicklungsverzögerungen

• meist deutliche motorische Defi-
zite (teils medikamentös bedingt)

• Persönlichkeitsveränderungen

Das sehr komplexe Krankheitsbild 
kann hier nur unzureichend be-
schrieben werden.

www.ahckids.de  
Tel. 02449 9193768 

www.ahckids.de

www.fanconi.info

F anconi-Anämie (FA) führt in ers-
ter Linie zu fortschreitendem 

Knochenmarkversagen, die Fähig-
keit zur Blutbildung wird massiv 
beeinträchtigt. Fehlbildungen kön-
nen als Symptome auftreten. Die 
Lebenserwartung der Patienten 
ist erheblich eingeschränkt. Selbst 
nach erfolgreicher Transplantation 
besteht ein relativ hohes Risiko an 
Leukämie und Tumoren, speziell 
im Bereich der Schleimhäute, zu 
erkranken. Viele Patienten werden 
nach wie vor mit Androgenen be-
handelt. Obwohl seit über 40 Jah-
ren angewendet, ist die Wirkungs-
weise nie ausreichend erforscht 
worden. 

Eltern, Freunde, Ärzte und Wissen-
schaftler haben sich im Aktions-
kreis Fanconi-Anämie e. V. zusam-
mengeschlossen, um gemeinsam 
gegen die Krankheit und die daraus 

resultierenden Folgen zu kämpfen. 
Neben der Begleitung und Bera-
tung von Betroffenen und Angehö-
rigen setzt sich der Aktionskreis für 
die Erforschung der Therapie ein.

Um eine langfristige und nachhal-
tige Förderung medizinischer und 
wissenschaftlicher Forschung zur 
Fanconi-Anämie zu sichern, gründe-

te der Aktionskreis im Juni 2006 die 
Fanconi-Anämie Stiftung, seit April 
2009 ist die Bürgerstiftung Braun-
schweig Treuhänderin.

www.fanconi.info  
Tel. 0202 714808
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ist eine Erkrankung, die klinisch 
durch die Trias aus erworbener kor-
puskulärer hämolytischer Anämie, 
thromboembolische Ereignisse und 
hämatopoietischer Insuffizienz cha-
rakterisiert ist.

Zweck des Vereins ist die Förde-
rung der Gesundheitspflege sowie 
die Unterstützung der Forschung 
auf dem Gebiet der aplastischen 
Anämie und der PNH. Unsere Auf-
gabe ist es, zu informieren und zu 
beraten (nicht in ärztlicher Tätig-
keit). Wir haben das Ziel, die Zu-

D er Verein wurde am 16. Feb-
ruar 2001 durch 8 Menschen 

aus dem oberbayerischen Raum 
um die erste Vorsitzende Heidi 
Treutner gegründet. Heute besteht 
der Verein aus 86 Mitgliedern, die 
sich deutschlandweit organisieren.

Die aplastische Anämie ist eine sel-
tene und gefährliche Krankheit, die 
auftritt, wenn im Knochenmark die 
Produktion der Vorläuferzellen für 
die Blutbildung vermindert ist oder 
komplett ausfällt. Die paroxysmale 
nächtliche Hämoglobinurie (PNH) 

sammenarbeit von Patienten, Kli-
niken und anderen Institution zu 
stärken. Zudem möchten wir die 
Öffentlichkeitsarbeit im Bereich der 
aplastischen Anämie und der PNH 
fördern und die Forschung auf die-
sem Gebiet unterstützen.

Aktuell unterstützen wird das For-
schungsprojekts „Psychosoziale 
Aspekte bei Patienten mit PNH 
und/oder AA“ des Universitätskli-
nikums Aachen und setzen uns für 
die Kostenübernahmesicherheit 
von Pferde-ATG (ATGAM®) durch 
die Krankenkassen in Deutschland 
ein. 

www.aplastische-anaemie.de  
Tel. 0180 10206603326 

Aplastische Anämie e. V.www.aplastische-anaemie.de

www.alpha1-deutschland.org Alpha1 Deutschland e. V. 

Aufklärung als Mission 

Die gemeinnützige Patientenor-
ganisation „Alpha1 Deutsch-

land“ setzt sich für eine bessere 
Aufklärung über die seltene Stoff-
wechselerkrankung ein – sowie für 
eine frühzeitige Diagnose und ge-
zielte Therapie.

In Deutschland, so schätzen Exper-
ten, sind ca. 12.000 Menschen an 
Alpha-1-Antitrypsin-Mangel, kurz 
„Alpha-1“ genannt, erkrankt. Welt-
weit zählt er zu den häufigsten Erb-
krankheiten. Den Betroffenen fehlt 
ein Schutzeiweiß, das der Zerstö-
rung von Lungengewebe vorbeugt.

Nur etwa jeder Zehnte davon wur-
de bisher entdeckt bzw. diagnosti-
ziert und somit richtig behandelt. 
Das ist eine hohe Dunkelziffer. Und: 
Im Durchschnitt dauert es 5 – 8 Jah-
re bis ein AAT-Mangel diagnostiziert 
ist.

Unser Ziel ist es, diese Krankheit 
stärker ins Bewusstsein von Ärzten 
und Forschung sowie der Politik 
und der Allgemeinheit zu rücken. 
Deshalb organisieren wir regelmä-
ßige Infotage für Erwachsene und 
Kinder, zu denen wir gezielt Refe-
renten einladen, die sich intensiv 
mit dem AAT-Mangel beschäftigen. 

Zweimal jährlich informieren wir un-
sere Mitglieder durch unser Alpha1-
Journal. Hier kommen Mediziner, 
Selbsthilfegruppen und Mitglieder 
zu Wort. Wir unterstützen regionale 
Selbsthilfegruppen und geben den 
GruppenleiterInnen die Möglich-
keit zur Fortbildung. Die Liste der 
Selbsthilfegruppen finden Sie auf 
unserer Internetseite.

Sie und Ihre Angehörigen können 
uns telefonisch für Fragen rund um 
Ihren Alltag mit AAT-Mangel errei-
chen. Gern stellen wir Kontakte zu 
Medizinern her oder nennen Ihnen 
Kliniken in Ihrer Nähe.

www.alpha1-deutschland.org 
Tel. 03337 41022
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tet er Aufklärungsarbeit durch Flyer 
und Vorträge, u.a. auf der größten 
Blinden- und Sehbehindertenmes-
se, betreibt Pressearbeit und setzt 
sich für ein nationales Register für 
Aniridie ein. Er arbeitet auf nationa-
ler und europäischer Ebene und ist 
Mitglied in der europäischen Aniri-
die Vereinigung „Aniridia Europe“. 
Der Verein ist außerdem internati-
onal vernetzt, um so viele Erkennt-
nisse wie möglich über die Erkran-
kung zu sammeln. 

Ein wichtiges Thema ist auch die 
Forschung, die der Verein unter-
stützt. Seit 2014 gibt es ein For-

schungslabor 
an der UKS 
in Homburg 
unter der Lei-
tung der me-
dizinischen 
Beraterin 

Die Aniridie bedeutet ein beid-
seitiges vollständiges oder 

teilweises Fehlen der Regenbogen-
haut. Die Sehkraft liegt je nach Fall 
von <3 % bis fast normaler Visus. 
Die Regel sind 10 – 20 %! 

Der AWS Aniridie-WAGR e. V. wur-
de im Dezember 2011 gegründet 
und hat 50 Mitglieder, davon sind 
vier Fördermitglieder. Der Verein 
berät in erster Linie Betroffene, 
bietet ein geschlossenes Forum für 
den Austausch, organisiert Jahres-
treffen und Kongresse zum Thema 
Aniridie und auch zum Thema Inklu-
sion und Integration. Daneben leis-

Frau Prof. Dr. Käsmann-Kellner, die 
selbst Mitglied im Verein und auch 
Mitglied des wissenschaftlichen 
Komitees der Aniridia Europe ist. 
Schwerpunkt hier ist die Forschung 
im Bereich Stammzelltransplantati-
on bei Aniridie. Der Verein vermit-
telt alle Patienten, auch ausländi-
sche Patienten, nach Homburg.

Unser Motto lautet: „Einzeln sind 
wir nur Worte, zusammen sind wir 
ein Gedicht“, Goethe

www.aniridie-wagr.de  
www.aniridieforum.de
Tel. 09571 9738575

www.aniridie-wagr.deAWS Aniridie-Wagr e. V. 

sind durch eine große Bandbreite 
möglicher Ausprägungen von kaum 
sichtbar bis zur Schwerstmehrfach-
behinderung gekennzeichnet. 

Spina bifida entsteht bei jeder 1000. 
Geburt. Wirbelspalt, Fehlbildung des 
Neuralrohrs, das sich in den ersten 
Schwangerschaftswochen nicht 
schließt. Je nachdem, welcher Be-
reich des Rückenmarks betroffen 
ist, treten Lähmungserscheinungen 
bis zur Querschnittlähmung auf.

Hydrocephalus ist eine Störung 
des Hirnwasserkreislaufs. 80% der 
Kinder mit Spina bifida entwickeln 
zusätzlich einen Hydrocephalus. Er 
entsteht auch isoliert ohne Spina bi-
fida vorgeburtlich, oft in Folge von 
Frühgeburtlichkeit oder Hirnblu-
tung. Als Normaldruckhydrocepha-
lus tritt er insbesondere im höheren 
Lebensalter (Ü60) auf.

Gemeinsam mehr erreichen

Die ASBH wurde 1966 als El-
terninitiative gegründet, um die 

Lebensperspektiven der Kinder mit 
Spina bifida und/oder Hydrocephalus 
zu verbessern. In den Gründungs-
jahren starben die Kinder meist jung, 
heute sind die Lebensperspektiven 
ganz andere. Die Behinderungen 

Die ASBH fördert als Selbsthilfeor-
ganisation den Austausch, hat bun-
desweit über 70 Selbsthilfegruppen 
und Ansprechpartner, organisiert Ta-
gungen, Freizeitangebote und Tref-
fen. Sie veröffentlicht Fachliteratur 
und macht Öffentlichkeitsarbeit.

www.asbh.de  
Tel. 0231 8610500 

www.asbh.deArbeitsgemeinschaft Spina Bifida  
und Hydrocephalus e. V. – ASBH
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„Leben mit einem anderen Plan“

Die angeborenen Gefäßfehlbil-
dungen (Gefäßmalformatio-

nen, Angiodysplasien, heute noch 
benutzte Synonyme z.B. Klippel-
Trenaunay, FP Weber) verursa-
chen einen krankhaft veränderten 

Gefäßbauplan. Sie sind bei jedem 
Patienten in ihrer Form und in ihren 
Auswirkungen auf die gesundheitli-
che und persönliche Lebensqualität 
individuell und kaum vergleichbar.

Nicht alle Symptome sind eindeu-
tig. Auch werden Folgeerkran-
kungen oft erst spät erkannt und 
dem Krankheitsbild zugeordnet. 
Alle Körperregionen und Organe 
können betroffen sein: Feuermal, 
überproportionales Wachstum der 
betroffenen Bereiche, Skoliose, 
Angiokeratome mit Blutungsnei-
gungen, frühkindliche Gelenkarth-
rose, veränderte Venenklappen, 
AV-Fisteln, Thromboseneigung, 
Herzbelastung, Wundheilungsstö-
rungen, Schmerzen können auftre-
ten. Ursache sind Störungen in der 
Entwicklung des „Bauplanes“ der 
Gefäße, die Auslöser sind wissen-
schaftlich noch nicht geklärt.

„Leben mit einem anderen Plan“ 
– mit diesem Leitmotto tritt der 
Bundesverband an und will Men-
schen mit angeborenen Gefäß-
fehlbildungen, ihren Angehörigen 
sowie Medizinern eine Plattform 
zum Informations- und Erfahrungs-
austausch geben. Der Bundesver-
band hat über 150 Mitglieder, einen 
Medizinischen Beirat und Kontakte 
zu Fachärzten aus Deutschland und 
anderen Ländern. Informationen 
über die Aktivitäten des Verbandes 
und die regelmäßigen Patienten- 
und Ärztetreffen bietet die Home-
page. 

www.angiodysplasie.de  
Tel. 0208 51130 

Bundesverband Angeborene Gefäßfehlbildungen e. V.

Bundesverband der Clusterkopfschmerz- 
Selbsthilfe-Gruppen e. V.

www.angiodysplasie.de

www.clusterkopf.de

D er Clusterkopfschmerz ist eine 
der sogenannten trigemino-

autonomen Kopfschmerzerkran-
kungen (TAK). Diese zeichnen sich 
durch extremste Schmerzen („der 
stärkste Schmerz, den der mensch-
lich Körper zu erzeugen imstande 
ist“) in der Augen-Schläfen-Region 
aus, die anfallsartig mit unterschied-
licher Attackendauer und -Anzahl 
auftreten und von autonomen Sym-

ptomen, wie z.B. Augenrötung, 
Tränenfluss etc. begleitet werden. 
Während des Anfalls sind die Pa-
tienten von einer extremen Unru-
he erfasst, die beispielsweise ein 
Hinlegen unmöglich machen. Beim 
Clusterkopfschmerz – der häufigs-
ten der Kopfschmerzerkrankungen 
unter den TAK – treten bis zu acht 
solcher Attacken von jeweils bis zu 
drei Stunden Dauer annähernd täg-
lich auf und lassen die Betroffenen 
verzweifeln und manchmal auch 
den Freitod als Erlösung ansehen 
(Synonym: Suicide-headache).

Der Bundesverband der Clusterkopf-
schmerz-Selbsthilfe-Gruppen (CSG) 
e. V. setzt sich neben der Betreuung 
der Betroffenen und deren Angehö-
rigen vor allem dafür ein, dass die 
bestehenden Medikamente weiter- 
oder komplett neuentwickelt und 

nebenwirkungsärmer werden. Auf 
politischer Ebene kämpft die CSG 
e. V. gegen vielerlei Missstände, z.B. 
in der leidensgerechten Beurteilung 
dieser Erkrankung im Rahmen des 
Schwerbehindertenrechts und eine 
Aufnahme der Erkrankung in die Re-
gelung des § 116b SGB V oder auch 
in der Gleichbehandlung der Pati-
enten innerhalb der verschiedenen 
Kassenärztlichen Vereinigungen. 
Hier ist die KV-Nordrhein als einzige 
in der Lage, bestimmte Verordnun-
gen von vornherein als Praxisbeson-
derheit nicht dem Budget der ver-
ordnenden Ärzte anzulasten, was 
in den Bereichen der anderen KVen 
immer wieder dazu führt, dass Ärzte 
die notwendigen Verordnungen ver-
weigern. 

www.clusterkopf.de  
Tel. 02452 6878684



ACHSE-MITGLIEDER 45

Bundesverband für Brandverletzte e. V. 

Bundesverband Glaukom-Selbsthilfe e. V. 

Jedes Jahr werden 1.500 schwer 
Brandverletzte in Brandverletz-

tenzentren eingewiesen. Die Lang-
zeitprobleme von Menschen mit 
Verbrennungen werden meistens 
verkannt. Niedergelassene Ärzte 
für die Nachsorge sind schwer zu 
finden. Ist die Akutbehandlung ab-
geschlossen machen sich die Fol-
gen bemerkbar.

Der Bundesverband  
für Brandverletzte

Der Bundesverband sieht seine 
Hauptaufgabe in der Unterstützung 
und Beratung von Brandverletzten 
und ihren Angehörigen. Dabei ist 
es wichtig, die physischen, psychi-
schen und sozialen Belange von 
Brandverletzten zu berücksichtigen 
und dabei zu helfen, diese langfris-
tig zu verändern. Denn: Brandver-
letzungen erfassen den Menschen 
in seiner Gesamtheit, das heißt Kör-

per, Geist und Seele sind ebenso 
betroffen wie die Haut. 

Es kann nicht sein, dass Brandver-
letzte mit 80% und mehr Verbren-
nungen überleben und ihre ver-
brannten Hautareale mit äußerster 
Präzision gedeckt werden, sie aber 
nicht wissen, wie sie mit dem ver-
narbten Körper physisch und auch 
psychisch klar kommen, leben sol-
len.

Unsere Ziele

Ziel unserer Arbeit ist es, langfristig 
Verbesserungen in der Rehabilita-
tion von Brandverletzten zu errei-
chen. Wir informieren, klären auf, 
beraten, mischen uns ein, betrei-
ben Öffentlichkeitsarbeit auf vielen 
Ebenen. Besonders wichtig sind 
uns Verbesserungen im Hinblick 
auf die psychische Problematik von 
Brandverletzten. 

Niedergelassenen Physiotherapeu-
ten und Ergotherapeuten bieten 
wir Informationen zum Umgang mit 
Brandverletzten an.

www.brandverletzte-leben.de  
Tel. 05153 964429 

www.brandverletzte-leben.de

www.bundesverband-glaukom.de

D as kindliche Glaukom gehört 
zu den seltenen Erkrankungen 

(1:20.000). Auch bei Erwachsenen 
werden die nicht ganz so häufigen 
Glaukomerkrankungen sehr leicht 
unterschätzt, so z. B. beim Neo-
vaskularisationsglaukom, welches 
nur wenige Prozent aller Glaukome 
ausmacht, d. h. noch etwa 100 x 
seltener ist als das Glaukom insge-
samt. Insofern sind viele Glaukom-
Unterformen, die sich von dem 
häufigen Glaucoma chronicum sim-
plex unterscheiden, den seltenen 
Erkrankungen zuzurechnen.

Ziele des Fachbereichs Glaukom-
Kinder des Bundesverband Glau-
kom Selbsthilfe e. V. sind:
• „Glaukom bei Kindern“ der Öf-

fentlichkeit bekannt zu machen 
und diese für Alarmzeichen und 
Symptome zu sensibilisieren

• Aufklärungsarbeit bei Kinder- und 
Augenärzten, Gesundheitsäm-
tern und Hebammen zu leisten

• als Informationsquelle für alle In-
teressierten zu dienen

• alle zwei Jahre die Glaukom-
Kinder-Tage durchzuführen, an 
denen sich betroffene Kinder und 
Familien kennenlernen und aus-
tauschen

• das Projekt „ZuVerSicht“: Die Ge-
sprächspartner des Fachbereichs 
Glaukom-Kinder bieten Bera-
tungstage für betroffene Familien 
in Kooperation mit verschiedenen 
Augenkliniken

• die Ausstellung des Kinder-Glau-
kom-Ausweises zur Verbesse-
rung der Zusammenarbeit mit 
Augen-, Kinderärzten und Kliniken

Auch im Erwachsenenbereich fin-
den alle 2 Jahre Glaukomtage statt, 
bei denen weit über 100 Teilnehmer 
zusammen kommen, sich bei Arzt-
vorträgen und in Workshops fortbil-
den und sich zu Selbsthilfegruppen 
zusammenschließen u. v. m.

www.bundesverband-glaukom.de 
www.glaukom-kinder.de
Tel. 0231 97100034
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Eltern herzkranker Kinder bilden 
unseren ehrenamtlichen Vorstand. 
Unsere 25 bundesweiten Eltern-
initiativen bieten, ebenfalls ehren-
amtlich, den Familien wohnortnahe 
Hilfestellung. Fachliche Unterstüt-
zung erhalten wir durch unseren 
medizinischen Beirat, dem nam-
hafte Kinderkardiologen und Kin-
derherzchirurgen angehören. Wir 
sind als gemeinnützig anerkannt 
(Vereinsregister Aachen VR 2986) 
und mit dem DZI-Spendensiegel 
ausgezeichnet. 

Der BVHK wurde 1993 ge-
gründet, damit die Eltern-
initiativen vor Ort durch ei-
ne starke Dachorganisati-
on übergeordnete Projek-
te gemeinsam bewältigen 
und gesundheitspolitische 
Anliegen einbringen kön-
nen. Der BVHK ist Sprach-
rohr, Interessenvertretung 

und Bindeglied zwischen Experten 
(Ärzten, Gesundheitspolitikern) und 
Betroffenen (Eltern, Patienten).

Weitere Informationen zu unserer 
Selbsthilfearbeit sowie unseren 
Angeboten, z.B. Segel- und Rei-
terwochen für herzkranke Kinder 
oder Elterncoachings und Famili-
enwochenenden finden Sie auf 
www.bvhk.de 
www.herzklick.de
Tel. 0241 912332

Bundesverband Herzkranke Kinder e. V.

Bundesverband kleinwüchsige Menschen  
und ihre Familien (BKMF) e. V. 

www.bvhk.de 

www.bkmf.de

Der BKMF e. V. vertritt seit 1988 
die Interessen von Menschen 

mit Wachstumsstörungen, von de-
nen zurzeit rund 3.500 Betroffene 
und Angehörige in unserem Ver-
band organisiert sind. 

Aktuell sind ca. 450 Krankheitsbil-
der zu Skelettsystemfehlbildungen 
und ca. 150 weitere zum Klein-
wuchs führende Krankheitsbilder 
bekannt. Alle zählen zu den selte-
nen Erkrankungen. 

D er Bundesverband Herzkran-
ke Kinder e. V. (BVHK) vertritt 

die Interessen von etwa 3.000 
Menschen mit angeborenen Herz-
fehlern in jedem Lebensalter. Wir 
sind in Deutschland die Koordina-
tionsstelle der Selbsthilfe bzw. für 
die Familien. Sie finden bei uns Ge-
meinschaft, Hilfe und Beratung. Bei 
der Beantragung sozialrechtlicher 
Leistungen wie Familienorientierte 
Rehabilitation (FOR), Schwerbe-
hindertenausweis oder Pflegegeld 
leistet unsere Info-Hotline unter der 
Telefonnummer 0241 55946979 
wertvolle Hilfestellung.

Wir setzen uns sowohl für die Sicher-
stellung einer bestmöglichen medizi-
nischen und therapeutischen Versor-
gung als auch für die psychosoziale 
Stärkung kleinwüchsiger Menschen 
und ihrer Angehörigen, ihrer Integra-
tion in die Gesellschaft sowie für den 
Abbau von Vorurteilen ein.

Unsere haupt- und ehrenamtli-
chen Beratungsangebote:
• bundesweites Kleinwuchsforum
• themen- u. altersspezifische Se-

minare
• Austausch auf Landesebene
• Hilfe bei der Bewältigung der Di-

agnose und in Krisensituationen 
(psychologische Beratung)

• sozialrechtliche Fragen,  
z.B. Schwerbehindertenausweis, 
Pflegegeld

• Wohnen und Hilfsmittelversor-
gung

• Mobilität
• Online-Beratung

Außerdem bieten wir eine Fülle 
von kleinwuchsspezifischen und 
patientengerechten Publikationen 
und Informationen (bestellbar über 
unsere Homepage)

www.bkmf.de  
Tel. 0421 3361690
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Bundesverband Neurofibromatose e. V.

Bundesverband Poliomyelitis e. V.

Neurofibromatose –  
Eine Erkrankung mit vielen  
Gesichtern

In Deutschland sind ca. 40.000 
Menschen von Neurofibromatose 

betroffen. Die seltene Erkrankung 
weist diverse Erscheinungsformen 
(mindestens 20 Einzelkrankheiten) 
auf und ist im Verlauf nicht vorher-
sehbar. Die Beeinträchtigungen der 
NF reichen von Pigmentierungsstö-
rungen der Haut, über Erblindung 
und Ertaubung, über körperliche 
Entstellungen und Fehlbildungen, 
kognitive und körperliche Leis-
tungsstörungen bis hin zu Krebs. 

Aufgrund der Komplexität der Er-
krankung selbst und der Vielzahl 
von Begleit- und Folgesymptomen, 
die einen massiven Einfluss auf die 
Lebenssituation des Patienten und 
der Angehörigen haben können, 
muss eine ganzheitliche Begleitung 

der Betroffenen und Angehörigen 
erfolgen, die weit über die reine 
medizinische Versorgung hinaus-
geht. Der Bundesverband Neuro-
fibromatose setzt sich daher dafür 
ein, dass neue Therapiekonzepte 
entwickelt werden, um die betrof-
fenen Menschen ganzheitlich zu 
unterstützen. Ein Beispiel dafür ist 
das Konzept des „Therapeutischen 
Gästehauses“. 

Das Ziel des Behandlungskonzep-
tes ist darauf ausgerichtet:
• effektivere und schnellere multi-

professionelle Behandlung zu ge-
währleisten

• die medizinische und psychosozi-
ale Betreuung zu optimieren

• die soziale, schulische und beruf-
liche Integration der Betroffenen 
zu fördern

• Hilfe zur Selbsthilfe zu geben
• die Infrastruktur für ambulante 

oder vorstationäre Behandlung 
zu schaffen.

www.bv-nf.de  
Tel. 040 46092415

www.bv-nf.de

www.polio-selbsthilfe.de

Poliomyelitis anterior acuta 
oder spinale Kinderlähmung, 

wie diese Krankheit auch genannt 
wurde, ist eine akut auftretende 
Viruserkrankung, die mittlerweile in 
Europa dank der Impfungen ausge-
storben ist. Der Verband beschäftigt 
sich vor allem mit einer besonde-
ren Spätfolge der Erkrankung, dem 
Post-Polio-Syndrom (PPS). Es ist bis 
heute nicht klar, was die Spätfolgen 
von Polio auslöst. Die Zeit zwischen 
der akuten Phase der Infektion und 
der anschließenden Stabilisierung 
bis zum Auftreten neuer Sympto-
me wird mit durchschnittlich 30 
Jahren angegeben (5 bis 40 Jahre 
nach der akuten Infektion).

Der Beginn ist gewöhnlich langsam 
und stufenweise fortschreitend. 
Untersuchungen besagen, dass nur 
ein sehr geringer, aber doch steti-

ger neuromuskulä-
rer Abbau bei allen 
Menschen, die ein-
mal Polio hatten, 
stattfindet, aber 
dass nicht alle von 
den Symptomen 
Notiz nehmen. Der 
Grad der Wahrnehmung ist sicher 
auch von der Schwere der Symp-
tome abhängig (Schmerz, zuneh-
mende Muskelschwäche, extreme 
Müdigkeit). 

Der Bundesverband Poliomyelei-
tis e. V. will durch eine vielfältige 
Öffentlichkeitsarbeit über PPS 
aufklären, so dass die Erkrankung 
nicht mehr als Hypochondrie oder 
psychosomatische Erkrankung 
abgewertet wird. Außerdem un-
terstützt der Verband bundesweit 
und flächendeckend den Aufbau 

von Selbsthilfegruppen, vermittelt  
Adressen von informierten Kliniken, 
Ärzten und Krankengymnasten und 
bietet Vorträge, Kurse, Gesprächs-
gruppen in Zusammenarbeit mit 
den Regionalgruppen, um Betrof-
fene und ihre Angehörigen dazu 
zu motivieren das Leben mit den 
Symptomen anzunehmen und zu 
gestalten. 

www.polio-selbsthilfe.de 
Tel. 03733 5041187
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Unser Bundesverband Schild-
drüsenkrebs – Ohne Schild-

drüse leben e. V. setzt sich für die 
Informationsbedürfnisse und Inter-
essen von Schilddrüsenpatienten, 
insbesondere von Schilddrüsen-
krebspatienten ein. Zentrale Ele-
mente sind dabei der Austausch in 
unserem Internet-Forum auf www.
sd-krebs.de, sowie etliche regiona-
le Gruppen, Arbeits-Gruppen und 
Projekt-Gruppen. 

Dabei steht unser Verband vor der 
großen Herausforderung, dass 
Schilddrüsenerkrankungen auf-
grund jodarmer Böden in Deutsch-
land eine Volkskrankheit sind, 
Schilddrüsenkrebs jedoch eine sel-
tene Erkrankung ist. In Deutschland 
fanden 2010 ca. 90.000 Schilddrü-
senoperationen statt. Ein Großteil 
dieser Operationen erfolgte, u. a. 
um Knoten in der Schilddrüse, be-
züglich eines Krebsverdachts, ab-
zuklären – vielfach leider auch mit 
unzureichender Diagnostik vor der 
Schilddrüsenoperation. Lediglich 
5.870 der Operationen wurden 
2008 letztlich wegen eines Schild-
drüsenkarzinoms durchgeführt.

Unter den Besuchern und Frage-
stellern in unserem Selbsthilfe-
Forum, in den regionalen Gruppen 
und in der Bundesgeschäftsstelle 
sind daher sehr viele Betroffene, 
die im Vorfeld einer Schilddrüsen-
operation befürchten, an Schilddrü-
senkrebs erkrankt zu sein und sich 
informieren wollen. Als selbst Be-
troffene engagieren wir uns jedoch 
in erster Linie für Schilddrüsen-
krebspatienten und für deren Prob-
leme und Interessen, insbesondere 
auch dann, wenn bei der ohnehin 
seltenen Schilddrüsenkrebserkran-
kung weitere (seltenere) Probleme 
auftreten, die besondere Therapien 
erfordern.

www.sd-krebs.de 
Tel. 030 27581146

Bundesverband Schilddrüsenkrebs – 
Ohne Schilddrüse leben e. V.

Bundesverband Skoliose-Selbsthilfe e. V.

www.sd-krebs.de

www.bundesverband-skoliose.de

Gegründet wurde der Verband 
1971, der zurzeit 1.700 Mit-

glieder hat. Ziel des Bundesverban-
des ist es, nicht nur die Belange 
und Interessen seiner Mitglieder 
Institutionen gegenüber zu vertre-
ten, sondern auch Skoliosekranke 
hinsichtlich der therapeutischen 
Möglichkeiten in der Bundesrepub-
lik und über deren Grenzen hinaus 
zu informieren. 

Als Skoliose bezeichnet man eine 
Seitenverbiegung der Wirbelsäule 
mit gleichzeitiger Verdrehung der 
Wirbelkörper, die nicht mehr voll-
ständig aufgerichtet werden kann. 
Skoliose an sich ist keine selte-
ne Erkrankung. Ausnahme ist die 
operationsbedürftige idiopathische 
Skoliose. Auch bei diversen ande-
ren seltenen Erkrankungen kann 
eine Skoliose auftreten. 

Skoliose führt nach und nach zu 
strukturellen Veränderungen der 
Wirbelkörper mit Verlust der Be-
weglichkeit. Außerdem können 
Störungen im Bereich der inneren 
Organe, vor allem des Herzens und 
der Lunge auftreten. 

Es kommt zur Verminderung der 
Atemkapazität und zu einer Rechts-
herzüberlastung. Schmerzen, eine 
deutlich eingeschränkte körperli-
che Leistungsfähigkeit und eine 
Einschränkung der Lebensqualität 
sind die Folgen. Die operationsbe-
dürftige idiopathische Skoliose ist 
selten.

www.bundesverband-skoliose.de  
Tel. 02206 9047956 
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Bundesverband Wiliams-Beuren-Syndrom e. V. 

CHARGE Syndrom e. V.

WBS – Selten, super musika-
lisch, besonders freundlich ...

Das Williams-Beuren-Syndrom 
(WBS) ist mit einer Häufigkeit 

von 1:20.000 bis 1:50.000 eine relativ 
seltene Erkrankung. Es handelt sich 
um eine genetisch bedingte Entwick-
lungsstörung, die häufig einhergeht 
mit einem Herzfehler, mit psycho-
motorischer Retardierung, charak-

teristischen Gesichtszügen und mit 
einem spezifischen Kognitions- und 
Verhaltensprofil. Kinder, die das WBS 
aufweisen, haben meistens ein sehr 
freundliches und kontaktfreudiges 
Wesen. Sie verfügen auch über be-
sondere Fähigkeiten (z.B. sind sie 
sprachgewandt, einfühlsam, musi-
kalisch und verfügen über ein gutes 
Orts- und Personengedächtnis). In 
Amerika spricht man deshalb von 
geistiger Asymmetrie. 

Aufgrund der vielschichtigen Behin-
derung sind von den betroffenen 
Familien besondere Alltagsschwie-
rigkeiten zu bewältigen. Die Betreu-
ung der Kinder mit WBS sollte in 
einem multi-disziplinären Team von 
Pädiatern, Zahnärzten, Physiothe-
rapeuten, Sprachtherapeuten und 
Psychologen erfolgen. Erwachse-
ne Patienten können nur selten ein 
selbständiges Leben führen. 

Der Bundesverband Williams-Beu-
ren-Syndrom e. V. setzt sich für die 
Erforschung des Syndroms ein, er 
informiert u.a. mit Broschüren die 
Familien und die sie begleitenden 
Fachleute. Hierbei leistet der vom 
Bundesverband herausgegebene 
Patientenordner wichtige Dienste. 
Der Bundesverband und seine Re-
gionalgruppen fördern den Erfah-
rungsaustausch und die gegensei-
tige Unterstützung der Betroffenen 
und ihrer Familien. 

www.w-b-s.de  
Tel. 06171 78740

www.w-b-s.de

www.charge-syndrom.de

U nter dem CHARGE-Syndrom 
versteht man einen sehr 

komplexen genetischen Zustand, 
bei welchem die Kinder sowohl 
seh- also auch hörbehindert sind 
sowie bis zu 40 weitere körperli-
che Beeinträchtigungen in unter-
schiedlichster Ausprägung haben. 
Das CHARGE-Syndrom gilt als eine 
der komplexesten medizinischen 
und entwicklungspädagogischen 
Herausforderungen, die derzeit be-
kannt sind. 

Die Hauptmerkmale für CHARGE 
sind: Spaltbildung im Auge, Cho-
analatresie, charakteristisches 
CHARGE-Ohr sowie eine Störung 
der 12 Hirnnerven, wobei nicht all 
diese Merkmale bei jedem CHAR-
GE Kind auftreten. 

Kinder mit CHARGE entwickeln sich 
verzögert und gelten als hörsehbe-
hindert bzw. taubblind. Nur wenige 
sind geistig behindert, die meisten 
haben oftmals eine normale Intelli-
genz, was aufgrund der mehrfachen 
Behinderungen schwer einzuschät-
zen ist. Grundsätzlich besteht die 
Gefahr, die intellektuellen Fähigkei-
ten CHARGE-Betroffener zu unter-
schätzen. 

Der Verein

Der CHARGE Syndrom e. V. wurde 
2006 gegründet und ist eine ge-

meinnützige und mildtätige Selbst-
hilfevereinigung im europäischen 
Raum (D, CH, A, L, I, F) . Wir haben 
es uns zur Aufgabe gemacht, den 
Eltern schon von der Geburt an ei-
ne Perspektive mit ihrem CHARGE-
Kind aufzuzeigen und beratend zur 
Seite zur stehen.

Der Erfahrungsaustausch der Betrof-
fenen untereinander spielt eine gro-
ße Rolle, so werden jährlich bis zu 
10 Projektwochenenden wie Eltern-
workshops, Themenwochenenden 
sowie große Konferenzen organisiert. 

www.charge-syndrom.de 
Tel. 09104 826345
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Leben eben! 

Cystinose ist eine angebore-
ne Stoffwechselstörung. Der 

Erbgang dieser Erkrankung ist 
autosomal-rezessiv. Die Häufig-
keit der Cystinose liegt bei etwa 
1:60.000 bis 1:100.000 Geburten, 
in Deutschland sind etwa 120 Fa-
milien betroffen. 

Die Diagnose der Krankheit ist 
aufgrund unspezifischer Anfangs-
symptome schwierig, viele Kinder 
werden erst im zweiten Lebensjahr 
diagnostiziert. Durch kompetente 
regelmäßige ärztliche Betreuung 
und gute medikamentöse Einstel-
lung ist es möglich, die Spätfolgen 

der Cystinose wie Nierenversagen, 
Kleinwuchs oder Verlust der Seh-
kraft lange Zeit hinauszuzögern und 
die Verläufe bis ins Erwachsenenal-
ter gut beherrschbar zu halten.

Die Cystinose-Selbsthilfe e. V. wur-
de vor 23 Jahren von Betroffenen 
gegründet. Inzwischen sind über 80 
Familien und Erwachsene Mitglied 
der Organisation. Das wichtigste 
Ziel ist umfassende Information 
über die Cystinose und ihre Behand-
lung. Familien erhalten Hilfe bei der 
Suche nach Ärzten, Unterstützung 
beim Umgang mit Krankenkassen, 
Tipps für den Alltag usw. Die jähr-
liche Familienkonferenz bietet ein 
Forum für Expertenvorträge und 
Austausch untereinander.

Wir sind Mitglied bei ACHSE e. V., 
Kindernetzwerk e. V. und bei FE-
DERG und Eurordis engagiert. Die-
se Vernetzung (auch mit internati-

onalen Cystinose-Organisationen) 
hilft uns, immer über die Cystino-
se-Forschung und gesetzliche Ent-
wicklungen informiert zu bleiben.

Neu gegründet ist das Cystinose-
Zentrum Traunstein. Das Zentrum 
ist für Patienten, Ärzte, Apotheker, 
Versicherungen u.a. kompetenter 
Ansprechpartner bei allen Fragen 
rund um die Cystinose. Außerdem 
ist es Ansprechpartner für die Zu-
sammenarbeit mit internationalen 
Forschungszentren. 

www.leben-eben.com 
Tel. 02102 69627

Cystinose-Selbsthilfe e. V.

Deutsche Cochlear Implant Gesellschaft e. V. 

www.leben-eben.com 

www.dcig.de

Taub und trotzdem hören …

Taub sein und trotzdem hören 
können? – Was manch einem 

noch heute unmöglich scheint, ist 
seit mittlerweile drei Jahrzehnten 
Realität. Denn dank des Cochlea-
Implantats (CI), einer Innenohrpro-
these, können gehörlos geborene 
Kinder das Hören und die gespro-
chene Sprache erlernen und hoch-
gradig hörgeschädigte Kinder und 
Erwachsene den Hörsinn zurück-
gewinnen. 

Die Deutsche Cochlear Implant Ge-
sellschaft e. V. (DCIG) wurde 1987 
von Betroffenen, Ärzten, Techni-
kern und Pädagogen gemeinsam 
gegründet. Der Tätigkeitsbereich 
der DCIG erstreckt sich auf den ge-
samten deutschsprachigen Raum. 
Wir beraten und unterstützen, wir 
informieren und engagieren uns in 
über 100 Selbsthilfegruppen und 
in neun Regionalverbänden zum 
Wohle der Menschen mit Cochlea-
Implantaten und Hörbehinderung. 

www.dcig.de
www.taub-und-trotzdem- 
hoeren.de 
www.schnecke-online.de 
Tel. 07303 9284313 
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Deutsche Dystonie Gesellschaft e. V.

Deutsche Ehlers-Danlos-Initiative e. V.

D YSTONIE (in Deutschland 
sind mehr als 160.000 Per-

sonen betroffen) beschreibt eine 
besondere Art von unwillkürlichen 
Muskelverkrampfungen, die durch 
überschießende Nervenimpulse 
ausgelöst werden. Diese wiede-
rum beziehen sich auf einzelne, 
manchmal aber auch auf mehrere 
Körperareale und lösen abnorme, 
teilweise schmerzhafte Fehlhaltun-
gen und Fehlbewegungen aus. Ur-
sache ist eine „Fehlschaltung“ im 
Gehirn. Die Betroffenen leiden un-
ter Schiefhals, Lidkrampf, Stimm-
bandkrampf, Mund-Kiefer-Krampf, 
Schreibkrampf oder Verkramp-
fungen mehrerer Körperregionen 
gleichzeitig.

Eine besondere, extrem seltene 
Dystonie-Form ist das Segawa-Syn-
drom, dem ein Fehler im Dopamin-
Stoffwechsel zugrunde liegt. Das 
Segawa-Syndrom beginnt bereits 
im Kindesalter und ist durch die im-
mer stärker werdenden Verkramp-
fungen eine enorme körperliche 
und psychische Belastung für die 
Kinder.  

DYSTONIE wird oftmals nicht als 
organische Bewegungsstörung er-
kannt, sondern fälschlicherweise 
und fatal für den Patienten als psy-
chogen diagnostiziert. 

Vielen Ärzten fehlt leider zu den viel-
schichtigen Dystonie-Erkrankungen 
das Wissen. Die Folge sind Miss-
verständnisse und entsprechend 
falsche oder fehlende Therapien für 
die Betroffenen.

Darum sind die öffentliche Wahr-
nehmung der Dystonie und Auf-
klärung über das Krankheitsbild die 
Ziele der DDG! 

Helfen Sie uns helfen, damit die 
Dystonie nicht länger im Schatten 
des Wissens steht. 

www.dystonie.de
Tel. 040 875602

www.dystonie.de

www.ehlers-danlos-initiative.de

Bei dem Ehlers-Danlos-Syn-
drom (EDS) handelt es sich 

um eine seltene vererbbare Binde-
gewerbserkrankung, bei der eine 
Störung der Kollagenbiosynthese 
vorliegt. 

Da Bindegewebe überall im Kör-
per vorkommt, sind die Sympto-
me sehr vielfältig und reichen von 
hyperelastischer (überdehnbarer), 
leicht verletzbarer Haut über hyper-
mobile (überbewegliche) Gelenke 
bis hin zu Rupturen (Reißen, Zerrei-
ßung) der inneren Organe und der 
Gefäße. 

Man unterscheidet 6 Subtypen, die 
mehr oder weniger schwer aus-
geprägt sind und hinsichtlich ihrer 
Symptomatik große Unterschiede 
aufweisen können.

Die Deutsche Ehlers-Danlos Initia-
tive e. V. wurde 1996 von Betroffe-
nen gegründet.

Wir beraten Betroffene und Interes-
sierte und suchen Rat bei Experten. 
Wir informieren über das Ehlers-
Danlos Syndrom und versenden 
Flyer und Broschüren zum Thema 
EDS. 

Wir sammeln Adressen von EDS-
Experten und organisieren Fortbil-
dungsveranstaltungen für Betroffe-
ne und Ärzte.

www.ehlers-danlos-initiative.de 
Tel. 09171 981516
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D ie Deutsche Fanconi-Anämie-
Hilfe wurde 1990 von Eltern 

betroffener Kinder gegründet und 
hat über 300 Mitglieder. Schwer-
punkte der Arbeit sind Information 
der Betroffenenfamilien und der vor 
Ort behandelnden Ärzte sowie die 
aktive Einbindung in Forschungs-
projekte, die mit inzwischen 1 Mil-
lion Euro aus Spenden maßgeb-
lich mitfinanziert werden konnten.  
 
Forschungsziele sind ein effektive-
rer Einsatz der Androgentherapie 
zur Stabilisierung der Blutwerte 

bei FA, ein verbesserter medika-
mentöser Schutz vor Freien Sau-
erstoffradikalen (vor und nach Kno-
chenmarktransplantationen) sowie 
eine sichere Früherkennung und 
Behandlung von Leukämie- und 
Schleimhautkrebs bei FA. Im Rah-
men eines mit 150.000 Euro durch 
den FA-Forschungsfond der USA 
unterstützten Projektes konnten 
seit 2013 bei Haus- und Klinikbe-
suchen in 12 beteiligten Ländern 
mehrere hundert Bürstenabstri-
che von sichtbaren Läsionen der 
Mundschleimhaut entnommen und 

in Deutschland auf DNA-Verände-
rungen als frühes Anzeichen für 
Krebs untersucht werden. Durch 
internationale Bemühungen hat 
sich seit 1990 die durchschnittliche 
Lebenserwartung der Betroffenen 
von ca. 14 auf 25 Jahre verbessert. 
  
Zwei- bis dreimal jährlich werden 
Treffen organisiert, an denen ne-
ben den Familien und ihren Kindern 
in der Behandlung erfahrene Ärzte 
und Wissenschaftler teilnehmen. 
Bereits zum 4. Mal in Folge fand im 
Juni 2014 an der Universität Düssel-
dorf das alljährliche Düsseldorfer FA-
Symposium statt. Im FA-Rundbrief 
„Projekt Hoffnung“ wird sowohl 
über verschiedene Krankheitsver-
läufe von FA-Kindern und Erwachse-
nen als auch über Spendenaktionen 
und Forschungserfolge berichtet.

www.fanconi.de 
Tel. 02308 2111

Deutsche Fanconi-Anämie-Hilfe e. V.

Deutsche GBS Initiative e. V.

www.fanconi.de

www.gbs-selbsthilfe.de

D as Guillain-Barré Syndrom 
wird auch als „akute idiopati-

sche Polyneuritis“ bezeichnet. Es 
ist eine entzündliche Erkrankung 
der peripheren Nerven. Diese lie-
gen außerhalb des Gehirns und 
der Wirbelsäule. Charakteristisch 
beginnt GBS mit einer allgemeinen 
Schwäche, gefolgt von Empfin-
dungsstörungen und Lähmungser-
scheinungen in Beinen und Armen. 
Gelegentlich sind auch die Atem- 
und Gesichtsmuskeln betroffen. 

Die Ziele der Deutschen GBS Initia-
tive e. V. sind 
• die Unterstützung, Beratung und 

nachhaltige Betreuung von GBS 
Betroffenen und deren Angehö-
rigen; 

• das Erstellen von geeignetem In-
formationsmaterial;

• flächendeckendes Einrichten 
und Organisieren von örtlichen 
Gesprächskreisen im deutsch-
sprachigen Raum von Europa und 
Polen;

• die Förderung der Gründung von 
Landes- und Ortsverbänden im 
Sinne einer GBS Selbsthilfegrup-
pe;

• die Unterstützung erfolgverspre-
chender Forschungsprojekte zur 
Ursachenforschung;

• der Einsatz eines medizinisch 
wissenschaftlichen Beirats zur 
Erfüllung dieser Aufgaben;

• die Organisation von Fortbil-
dungsveranstaltungen für Reprä-
sentanten und Patienten;

• die enge Zusammenarbeit mit 
internationalen GBS Organisatio-
nen zum Zwecke des Erfahrungs-
austausches;

• die Zusammenarbeit mit natio-
nalen Selbsthilfedachorganisatio-
nen, um auf rechtliche Maßnah-
men Einfluss zu nehmen;

• das Einrichten und Betreiben von 
WEB-orientierten Diskussionsfo-
ren für die unterschiedlichen GBS 
Varianten.

www.gbs-selbsthilfe.de 
Tel. 02161 5615569
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Deutsche Gesellschaft für Muskelkranke e. V. (DGM)

Deutsche Gesellschaft für  
Osteogenesis imperfecta Betroffene e. V.

Die über 800 derzeit bekannten 
neuromuskulären Erkrankun-

gen sind selten, erblich bedingt und 
nicht heilbar. Für die über 100.000 
Betroffenen in Deutschland ist die 
Auseinandersetzung mit einer der-
artigen Diagnose oft sehr belas-
tend. Durch fortschreitenden Mus-
kelschwund wird die Bewegungs-
fähigkeit drastisch eingeschränkt, 

teilweise ist die Lebenserwartung 
stark verkürzt. 

Mit über 7.500 Mitgliedern in 16 
ehrenamtlich geführten Landes-
verbänden ist die DGM die größte 
deutsche Selbsthilfeorganisation 
für Menschen mit neuromuskulä-
ren Erkrankungen. 

Die DGM berät die Betroffenen 
und ihre Angehörigen, das Internet-
forum und Veranstaltungen fördern 
die gegenseitige Information und 
den Austausch. Zahlreiche Merk-
blätter und Broschüren sowie die 
Mitgliederzeitschrift „Muskelre-
port“ ergänzen das Beratungsan-
gebot. 

Dank der Neuromuskulären Zent-
ren konnte die bundesweite medi-
zinische Betreuung der Betroffenen 
verbessert werden. In Probewoh-
nungen können Speziallösungen 

getestet werden. Durch die Verga-
be von Forschungspreisen weckt 
die DGM bei Wissenschaftlern In-
teresse für die seltenen neuromus-
kulären Erkrankungen. 

Der Wissenschaftliche Beirat der 
DGM richtet alle zwei Jahre einen 
Kongress aus, der das Forschungs-
interesse fördert und Forschungs-
prozesse zu vernetzen hilft. Die 
DGM setzt sich für die Beseitigung 
von Benachteiligungen, denen die 
Betroffenen bei der Teilhabe am ge-
sellschaftlichen Leben ausgesetzt 
sind, ein. 

www.dgm.org 
Tel. 07665 94470

www.dgm.org

www.oi-gesellschaft.de

Bei der Osteogenesis imper-
fecta (OI), im Volksmund auch 

Glasknochen genannt, handelt es 
sich in der Regel um eine gene-
tisch bedingte Störung im Aufbau 
des Kollagens Typ 1. Die Auswir-
kungen bei den etwa 4.000 bis 
6.000 Betroffenen in Deutschland 
sind sehr unterschiedlich: erhöhte 
Knochenbrüchigkeit, allgemeine 
Bindegewebsschwäche (Neigung 
zu „blauen Flecken“ bei geringen 
Anlässen, empfindliche, oft schwa-
che Muskeln und Sehnen), Verfor-
mungen des Skelettes und dadurch 
oft bedingt auch Kleinwüchsigkeit. 
Zusätzlich können Zahnbrüchigkeit 
(Dentinogenesis imperfecta), Ge-
lenkversteifungen und Schwerhö-
rigkeit, die bereits im Jugendalter 
einsetzen kann, vorkommen. Sel-
ten kommt es zu Herz-, Lungenstö-
rungen und Nierensteinen. Ein äu-

ßerlich deutliches Zeichen können 
blaue Skleren (das Weiße im Auge) 
sein.

Die inzwischen ca. 1100 Mitglieder 
zählende deutsche OI-Gesellschaft 
wurde 1984 gegründet und ist in 
derzeit sechs Landesverbände 
aufgeteilt. Die Hauptaufgaben der 
OI-Gesellschaft bestehen in der 
Beratung der Betroffenen, Öffent-
lichkeitsarbeit und Förderung der 
Forschung auf diesem Gebiet. In 
Zusammenarbeit mit unserem wis-
senschaftlichen Beirat wurden in 
den letzten Jahren mehrere Infor-
mationsschriften verfasst. Unsere 
Jahrestagung als zentraler Treff-
punkt wird durch Seminare und 
Treffen unserer Landesverbände 
ergänzt.

Die Mitgliederzeitschrift „DER 
DURCHBRUCH“ veröffentlicht ne-
ben aktuellen Informationen aus 
dem Vereinsleben u. a. Informatio-
nen über neue Erkenntnisse zur Er-
forschung und Behandlung der OI.

www.oi-gesellschaft.de 
Tel. 040 69087199
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W ir sind eine Interessenge-
meinschaft der an einer 

angeborenen oder erworbenen 
Blutungskrankheit Leidenden, ihrer 
Angehörigen sowie ihrer medizini-
schen und sozialen Betreuer. 

Zu unseren Mitgliedern gehören 
Patienten mit:
• Hämophilie (zahlenmäßig größte 

Gruppe)
• von Willebrand-Jürgens-Syndrom
• anderen selteneren Blutungslei-

den (z.B. ITP, TTP)

Unsere Ziele

Unser Hauptanliegen, die Lage der 
an Blutungskrankheiten Leidenden 
zu verbessern, verfolgen wir durch 
die Förderung
• der ärztlichen und psychosozialen 

Betreuung, Versorgung und Bera-
tung

• des Erfahrungsaustausches
• der medizinischen Forschung
• sozialer Maßnahmen und Ver-

günstigungen
• der Information unserer Mitglie-

der
• der Öffentlichkeitsarbeit

Als Konsequenz aus der Infektion 
vieler Hämophiler durch verunrei-
nigte Gerinnungspräparate in der 
Vergangenheit bemühen wir uns
• um die weitere Erhöhung der Si-

cherheit der Gerinnungspräparate
• um finanzielle Entschädigung für 

die infizierten Hämophilen und ih-
re Angehörige

Die Sicherstellung der Hämophilie-
therapie bundesweit in qualifizier-
ten Hämophiliebehandlungszent-
ren ist nach wie vor eine wichtige 
Aufgabe unserer Organisation.

www.dhg.de 
Tel. 040 6722970

Deutsche Hämophiliegesellschaft e. V. (DHG)

Deutsche Heredo-Ataxie-Gesellschaft e. V.

www.dhg.de

www.ataxie.de

D ie Ataxie ist eine Störung von 
Bewegungen, d.h. eine Stö-

rung des koordinierten Zusammen-
wirkens verschiedener Muskel-
gruppen. Dies bedeutet unsichere 
und unangepasste Bewegungen. 
Die häufigsten Symptome sind: 
Gang-, Stand-, Sprech- und Schluck-
störungen. 

Eine Ataxie entsteht durch den 
Untergang von Nervenzellen (De-
generation, Atrophie) in Teilen des 
Zentralnervensystems. Heredo be-
deutet Vererblichkeit. Die Ursache 
der Ataxie ist eine Veränderung 
des Erbmaterials. Aufgrund mole-
kulargenetischer Untersuchungen 
kann die klinische Diagnose heute 
oft bestätigt und präzisiert werden. 
Schon vor dem Auftreten der ers-
ten Symptome bzw. vor der Geburt 
ist es oft möglich, eine Diagnose 
zu stellen. Daher kommt der gene-
tischen Beratung eine zentrale Be-
deutung zu.

Heredo-Ataxien können bis heute 
nicht geheilt werden, jedoch ist es 
möglich, die Beschwerden zu lin-
dern und Wohlbefinden sowie Leis-
tungsfähigkeit länger zu erhalten. 

Was leistet die DHAG?

Die DHAG hilft Betroffenen, deren 
Familien und Freunden, die Behinde-
rung, das Erkrankungsrisiko und das 
Zusammenleben besser zu bewälti-
gen, sich über soziale und rechtliche 
Möglichkeiten zu informieren und 
sich mit anderen auszutauschen. 
Dazu bietet die DHAG Treffen in den 
Regionalgruppen und Landesverbän-
den, Seminare und Fortbildungsver-
anstaltungen, die Verbandszeitung 
„HERAX FUNDUS“, Informations-
material, ein Fachberater-Gremium 
sowie Öffentlichkeitsarbeit. Außer-
dem fördert die DHAG den Auf- und 
Ausbau spezieller Forschungs-, Be-
handlungs- und Beratungsstellen.

www.ataxie.de 
Tel. 0711 5504644 
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Deutsche Huntington-Hilfe e. V.

 Deutsche Interessengemeinschaft  
Phenylketonurie – DIG PKU e. V. 

D as typische Bild der Hunting-
ton Erkrankung (HK) besteht 

aus einer Kombination körperlicher 
und geistiger Veränderungen, die in 
der Regel zwischen dem 35. und 50. 
Lebensjahr, manchmal auch früher, 
manchmal später auftreten kön-
nen. In der Bundesrepublik rechnet 
man mit mindestens 8.000 Betrof-
fenen. HK ist eine Erkrankung mit 
autosomal-dominanten Erbgang, 
damit liegt die Wahrscheinlichkeit 
für Verwandte ersten Grades (El-
tern, Geschwister, Kinder) bei 50%, 
ebenfalls das mutierte Gen geerbt 
zu haben. 

Die Deutsche Huntington-Hilfe e. V. 
(DHH) sieht ihre Hauptaufgabe dar-
in, den Menschen das Wissen über 
die Krankheit und Behinderung und 
ihre vielfältigen Folgen zur Verfü-
gung zu stellen. Die Menschen 
müssen wissen, welche Problem-

situationen auf sie zukommen und 
welche Hilfe es gibt. Erst dann 
kann es den Betroffenen gelingen, 
an ihrer sozialen Rehabilitation und 
gesellschaftlichen Integration be-
wusst mitzuwirken. Dieses Wissen 
erwirbt man durch verschiedene 
Erfahrungen und Informationsquel-
len.

Die Deutsche Huntington-Hilfe hat 
derzeit 1.695 Mitglieder. Diese sind 
in 6 Landesverbänden bzw. in über 
40 Selbsthilfegruppen organisiert. 
Dem Vorstand steht ein Beirat aus 
Vertretern der Betroffenen, der Ri-
sikopersonen, der Angehörigen, 
der Jugend sowie den Vertretern 
der medizinischen Berufe und Hilfs-
berufe zur Seite. Als beratendes Or-
gan steht dem Vorstand außerdem 
ein wissenschaftlicher Beirat zur 
Seite.

www.huntington-hilfe.de 
Tel. 0203 22915

www.huntington-hilfe.de

www.dig-pku.de

D ie „DIG-PKU“ hat 1.730 Mit-
glieder und betreut PKU-

Betroffene in 17 Regionalgruppen 
sowie Betroffene mit verwandten 
Stoffwechselstörungen (Organo-
acidämien, NKH, Tyrosinose und 
Homocystinurie). Neben der Netz-
werkarbeit mit anderen Institutio-
nen und der Förderung von Maß-
nahmen zur Früherkennung und 
Behandlung von Stoffwechselstö-
rungen erarbeitet die DIG PKU Pro-
duktinformationen zu Spezialpräpa-
raten und eiweißarmen Lebensmit-
teln und führt Kochkurse durch.

Die Phenylketonurie (PKU) ist eine 
angeborene, erblich bedingte Stoff-
wechselstörung, die in Deutsch-
land bei einem von etwa 10.000 
Neugeborenen auftritt. Aufgrund 
einer Störung ist das Enzym, wel-
ches das in allen „lebensnotwendi-

gen“ Nahrungsmitteln enthaltene 
Phenylalanin umwandelt, gar nicht 
oder nur teilweise aktiv. Dadurch 
häuft sich Phenylalanin in Blut und 
Geweben an und verursacht eine 
Hirnschädigung, wenn die PKU 
nicht in den ersten Lebenswochen 
entdeckt und sofort behandelt wird. 

Bisher besteht die weitestgehend 
einzige Behandlungsmöglichkeit in 
einer „phenylalaninarmen Diät“. 
Dabei sind Lebensmittel mit gerin-
gem Eiweißgehalt (einige Obst- und 
Gemüsesorten) in streng vorgege-
benen Mengen erlaubt. Lebensmit-
tel mit hohem Eiweißgehalt (Brot, 
Nudeln, Wurst etc.) müssen durch 
eiweißarme, diätetische Lebens-
mittel ersetzt werden. Zur Deckung 
des täglichen Eiweißbedarfs erhal-
ten PKU-Betroffene spezielle Prä-
parate. 

Bei strikter Einhaltung der Diät 
wachsen die Betroffenen normal 
heran und entwickeln sich gut. 

www.dig-pku.de  
Tel. 0911 9791034 
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Die Deutsche Klinefelter-Syn-
drom Vereinigung e. V. – DKSV 

e. V. ist eine 1992 gegründete, eh-
renamtlich aktive Selbsthilfe-Orga-
nisation auf Bundesebene mit ca. 
600 Mitgliedern. Unser Ziel ist es, 
Menschen mit Klinefelter-Syndrom, 
mit Klinefelter-Syndrom-Sonder-
form (48xxxy und 49xxxxy) sowie 
deren Angehörige zu unterstützen. 
Wenn die Diagnose „Klinefelter-
Syndrom“ gestellt wurde, treten 
meist viele Fragen auf. Mit unse-
ren Internetseiten wollen wir erste 
Antworten geben und vor allem das 
Gefühl geben: Sie sind nicht allein! 

Denn nichts ist so wertvoll wie der 
Erfahrungsaustausch mit anderen 
Betroffenen, Eltern, Partnerinnen 
oder Partnern.

Das Klinefelter-Syndrom ist eine 
angeborene Chromosomenstö-
rung bei Männern. Die Betroffenen 
haben ein Chromosom mehr als 
andere Männer. Etwa jeder 500. 
Mann ist davon betroffen. Allen 
Betroffenen gemeinsam sind eine 
Unterentwicklung der Hoden und 
eine dadurch verminderte Testos-
teronproduktion. Die Betroffenen 
bleiben daher kinderlos. Da Testos-

teron aber nicht nur als das männli-
ches Geschlechtshormon eine Rol-
le spielt, sondern vielfältige Funkti-
onen im Stoffwechsel des Körpers 
hat, sind die Auswirkungen sehr 
unterschiedlich. Folgende Symp-
tome können zusätzlich auftreten: 
Antriebsarmut, Müdigkeit, Kontakt-
armut, Lernschwierigkeiten, Mo-
torikstörungen, Sprachstörungen, 
Osteoporose, Osteopenie, kleine 
Hoden, verzögerte Pubertät, gerin-
ge Libido. 

www.klinefelter.de 
Tel. 037296 934369 

Deutsche Klinefelter-Syndrom Vereinigung e. V. 

Deutsche Leukämie-Forschungshilfe –  
Aktion für krebskranke Kinder e. V.

www.klinefelter.de

www.kinderkrebsstiftung.de 

Der Dachverband der regionalen 
Elterninitiativen – Deutsche 

Leukämie-Forschungshilfe, Aktion 
für krebskranke Kinder e.V (DLFH) 
– gründete 1995 die Deutsche Kin-
derkrebsstiftung (DKS). Ziel ist es, 
Heilungschancen, Behandlungs-
methoden und die Lebensqualität 
krebskranker Kinder zu verbessern. 
DLFH und DKS sind autorisierte 
Interessenvertretung von 73 El-
ternvereinen in Deutschland sowie 
der betroffenen Familien. In Vor-
stand und Kuratorium der Stiftung 
engagieren sich Elterngruppen-
Vertreter, Vertreter des öffentlichen 
Lebens und Ärzte ehrenamtlich und 
unentgeltlich. 

Hinter der Diagnose Krebs bei 
Kindern verbirgt sich ein ganzes 
Spektrum seltener, bösartiger Er-
krankungen. Heute überleben in 
Deutschland mehr als 75 Prozent 
der jungen Patienten; bei einigen 
Krebsarten sind es sogar über 90 
Prozent. Fachleute führen diese 
Erfolge darauf zurück, dass heute 
fast alle Kinder im Rahmen von so 
genannten Therapieoptimierungs-
studien behandelt werden. Die 
Deutsche Kinderkrebsstiftung ist 
größter Förderer dieser Studien in 
Deutschland. Ein Schwerpunkt gilt 
dabei seltenen Tumorarten, wie 
beispielsweise Hirntumoren und 
Weichteiltumoren. 

Zu den Aufgaben der Stiftung ge-
hört auch die finanzielle Hilfe für 
Familien, die durch die Krebserkran-
kung eines Kindes in eine Notlage 

geraten sind. Aufklärung, Beratung 
und Information sowie eine Vielzahl 
von Veranstaltungen für betroffene 
Familien und die jungen Krebspati-
enten sind ebenfalls feste Bestand-
teile der Arbeit. 

Daneben unterhält die DKS in der 
Nähe von Heidelberg das „Waldpi-
raten-Camp“ – eine im gesamten 
deutschsprachigen Raum einzigar-
tige Freizeiteinrichtung für krebs-
kranke Kinder. 

www.kinderkrebsstiftung.de  
Tel. 0228 688460

deutsche klinefelter-syndrom
vereinigung e.v.

www.klinefelter.de
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Deutsche Morbus Crohn /  
Colitis ulcerosa Vereinigung – DCCV – e. V.

Deutsche Narkolepsie Gesellschaft e. V.

Die Primär Sklerosierende  
Cholangitis (PSC)

Die PSC ist eine Entzündung der 
Gallengänge. Sie verengen sich, so 
dass sich Gallensäfte stauen und 
die Leber schädigen. Man geht von 
rund 4.000 PSC-Patient(inn)en in 
Deutschland aus. Ca. 80% haben 
zugleich eine chronisch entzündli-
che Darmerkrankung (CED) wie Co-
litis ulcerosa oder Morbus Crohn. 

Die Ursache der PSC ist ungeklärt. 
Symptome sind u.a. Müdigkeit, 
Juckreiz und Oberbauchschmer-
zen. Ursodeoxycholsäure wird zur 
Verbesserung der Leberwerte ein-
gesetzt, hat aber keine PSC-Zulas-
sung. Endoskopisch kann man die 
Gallengänge weiten. Dennoch kann 
im fortgeschrittenen Stadium eine 
Lebertransplantation erforderlich 
sein. Menschen mit PSC haben 
erhöhte Krebsrisiken; darum sollte 
jährlich die Leber untersucht und 
der Darm gespiegelt werden.

Deutsche Morbus Crohn / Colitis 
ulcerosa Vereinigung (DCCV) e. V.

Die DCCV e. V. ist der Selbsthilfe-
verband für die über 320.000 Men-
schen mit einer CED und/oder PSC 
in Deutschland. Sie bietet Bera-
tung und Unterstützung, Informa-
tionsveranstaltungen, das Journal 

„Bauchredner“ und Kontakte zu 
Selbsthilfegruppen, Ärzten und 
Klinken. DCCV-Mitglieder haben 
Rechtsschutz vor deutschen Sozi-
algerichten. Der Arbeitskreis PSC 
setzt sich speziell für die Belange 
von PSC-Betroffenen ein.

www.dccv.de 
Tel. 030 20003920

www.dccv.de

www.dng-ev.de 

Narkolepsie ist eine seltene, le-
benslang andauernde und un-

heilbare neurologische Erkrankung, 
bei der der Schlaf-Wach-Rhythmus 
gestört ist. 

Charakteristische Symptome:
• Vermehrte Tagesschläfrigkeit und 

Schlafattacken 
• Kataplexien (Muskeltonusverlust)
• Gestörter Nachtschlaf mit häufi-

gen Wachphasen
• Automatische Handlungen 
• Halluzinationen

Die Symptome können einzeln auf-
treten, in den weitaus meisten Fäl-
len treten aber mehrere Symptome 
gleichzeitig auf. 

Die Situation der Betroffenen ist 
zunächst dadurch gekennzeichnet, 
dass von den ersten Symptomen 

bis hin zur gesicherten Diagnose 
nach wie vor mindestens drei Jahre 
vergehen. Hierdurch und des Wei-
teren durch die Unkenntnis über die 
Erkrankung stößt der Betroffene 
immer wieder auf Unverständnis. Er 
wird als Faulpelz, Schlafmütze oder 
gar Simulant diskriminiert. Dieses 
kann u.a. zu Depressionen führen, 
die den Betroffenen neben der Nar-
kolepsie noch zusätzlich belasten.

Die Deutsche Narkolepsie Gesell-
schaft e. V. (DNG) ist die einzige bun-
desweit bestehende gemeinnützige 
Selbsthilfeorganisation auf dem Ge-
biet der Schlaf-Wach-Störungen.

Derzeit hat sie ca. 950 Mitglieder, 
einen Vorstand sowie über das Bun-
desgebiet verteilte Regionalgrup-
pen und einen Wissenschaftlichen 
Beirat. 

Die DNG ist Herausgeber einer ei-
genen Vereinszeitschrift „Der We-
cker“ und unterhält eine eigene 
Homepage.

Aufgaben

Extern stellt die DNG in der Öffent-
lichkeit sowie auf Kongressen die 
Narkolepsie und andere seltene 
Schlaf-Wach-Störungen dar; intern 
berät sie ihre Mitglieder und bietet 
Schulungen an.

www.dng-ev.de 
Tel. 0212 23063345
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D ie Progressive Supranukleä-
re Blickparese (PSP) ist eine 

seltene Erkrankung des Gehirns. In 
Deutschland sind ca. 12.000 Men-
schen an PSP erkrankt. Die mittlere 
Überlebenszeit liegt zwischen 6 – 
10 Jahren. Die PSP-Erkrankung ist 
bisher nicht heilbar. 

Hauptsymptome sind fortschreiten-
de Einschränkung der willkürlichen 
Augenbewegungen einhergehend 
mit Gangunsicherheit und Schwin-
delgefühlen; Fallneigung nach hin-
ten; Sprech- und Schluckstörungen; 
Muskelversteifungen; Antriebsver-
armung; Wesensveränderungen. 
Der tägliche Pflegeaufwand beträgt 
oft 24 Stunden.

Unsere Hilfe

Die PSP-Erkrankung wird oft erst 
sehr spät diagnostiziert, weil einige 
Symptome zunächst auch bei der 
Parkinson-Erkrankung auftreten. 
In vielen Fällen kommt es zu einer 
Odyssee der Erkrankten durch Arzt-
praxen und Kliniken, bis die richtige 
Diagnose festgestellt wird.

Die PSP-Gesellschaft hat es sich 
zur Aufgabe gemacht, den PSP-
Patienten und ihren Angehörigen 
eine Stimme zu geben und ihnen 
die Bewältigung des Alltags zu er-
leichtern. 

Wir beraten und informieren über 
Pflegestufen, Hilfs- und Heilmittel, 
informieren über Facharztpraxen 
und Uni-Kliniken, führen Angehöri-
gen-Schulungen durch, organisieren 
Treffen der regionalen Selbsthilfe-
gruppen, vermitteln Urlaub für PSP- 
Patienten, fördern die PSP-Forschung 
und Therapie und informieren auf 
www.psp-gesellschaft.de, im PSP-
Forum, über Facebook und Twitter.

www.psp-gesellschaft.de  
Tel. 06032 9244000

Deutsche PSP-Gesellschaft e. V. 

Deutsche Rheuma-Liga Bundesverband e. V.

www.psp-gesellschaft.de 

www.rheuma-liga.de/seltene

Engagement für Menschen mit 
seltenen Rheumaerkrankungen

Neben den weit verbreiteten 
Rheumaerkrankungen wie 

Arthrose, chronischem Rücken-
schmerz, Osteoporose oder Fibro-
myalgie, gibt es eine große Zahl von 
Rheumaerkrankungen – vor allem 
im entzündlichen Bereich – die sel-
ten oder sehr selten auftreten. Die 
Unterstützung dieser Betroffenen 

ist ein wichtiges und dauerhaftes 
Ziel der verbandlichen Arbeit der 
Deutschen Rheuma-Liga. Nur we-
nige Spezialisten und Spezialambu-
lanzen stehen in Deutschland zur 
Verfügung. Viele Mitglieder in der 
Rheuma-Liga müssen weit reisen, 
um Gleichgesinnte zu treffen. Hilf-
reich ist daher das umfangreiche 
Angebot im Internet mit Kurzinter-
views von Betroffenen. Alljährlich 
zum Tag der Seltenen Erkrankun-
gen findet ein Internetforum mit 
Experten statt. Auch die Angebote 
der Hilfe und Selbsthilfe vor Ort 
sind vielfältig. Es gibt überregionale 
Patientenveranstaltungen, Selbst-
hilfegruppen, Bewegungsangebote 
und Schulungen in den Landesver-
bänden wie auch in den Mitglieds-
verbänden Lupus Erythematodes 
Selbsthilfegemeinschaft e. V. und 
Sklerodermie Selbsthilfe e. V. 

Eine umfassende Merkblattreihe 
zu seltenen rheumatischen Krank-
heitsbildern steht zum kostenlo-
sen Download im Internet. Zu den 
Krankheitsgruppen der Kollageno-
sen und Vaskulitiden gibt es spezi-
elle Ratgeber.

www.rheuma-liga.de/seltene 
Tel. 01804 600000 

Selten, aber nicht allein. 
Ehrenamtliche Berater und Beraterinnen 
treffen sich alljährlich zu einem bundes-
weiten Austausch. 
© Deutsche Rheuma-Liga 2014
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Deutsche Sarkoidose-Vereinigung e. V.

Deutsche Selbsthilfe  
Angeborene Immundefekte e. V. – dsai

„Ein hartnäckiger Husten muss 
nicht immer eine Grippe sein!“

Sarkoidose – der „Clown der 
Medizin“ ist eine facettenrei-

che Systemerkrankung

Die Sarkoidose ist eine entzündliche 
Allgemeinerkrankung mit Bildung 
von gutartigen Knötchen im Bin-
degewebe, die alle Organe betref-
fen kann. Daher können vielfältige 
Symptome auftreten: u.a. ständige 
Müdigkeit, Grippegefühl, Fieber, 
Gelenkschmerzen, Atemnot/Hus-
tenreiz, Herzrhythmusstörungen, 
Sehstörungen, Lähmungen, Haut-
veränderungen. 

Die Prävalenz/Inzidenz liegt bei 40 
– 50 / 8 – 10 Erkrankte pro 100.000 
Einwohner. 

Da die Ursache der Sarkoidose 
noch unbekannt ist, fehlt eine ur-
sachenspezifische Therapie. Hier 
ist Forschung dringend notwendig. 
Die Behandlung erfolgt mit Kortison 
als Mittel der Wahl. Regelmäßige 
Verlaufskontrollen sind sehr wich-
tig.

Die Deutsche Sarkoidose-Verei-
nigung e. V. ist der Zusammen-
schluss von Erkrankten und ihren 
Angehörigen und wurde 1987 ge-
gründet. Mittlerweile hat sie über 
4.000 Mitglieder und ist mit weitem 
Abstand die größte Vereinigung der 
Sarkoidose-Patienten in Europa. 

Sie ermöglicht den persönlichen 
Erfahrungsaustausch in ganz 
Deutschland, sammelt die Erfah-
rungen der Mitbetroffenen und un-
terhält den regelmäßigen Informati-
onsfluss mit ihnen. 

Ziel ist die Verbesserung der Ver-
sorgung und die Unterstützung der 
Sarkoidose-Forschung.

www.sarkoidose.de 
www.kindersarkoidose.de 
Tel. 02150 705960

www.sarkoidose.de

www.dsai.de

Immundefekte erkennen und 
behandeln

Viele Menschen mit einem ange-
borenen Immundefekt haben 

einen steinigen Weg voller Sorgen 
und Ängste hinter sich, bevor sie die 
Diagnose Immundefekt erhalten. 
Mit der dsai, der Patientenorganisa-
tion für angeborene Immundefekte, 

möchten wir anderen Betroffenen 
diesen Leidensweg ersparen. 

Eines unserer wichtigsten Ziele ist 
daher die frühzeitige Diagnose 
und eine angemessene Therapie 
aller Betroffenen. 

Durch die konsequente Öffentlich-
keitsarbeit, durch Veranstaltungen 

und Kampagnen 
von Kliniken, Ärz-
ten, Organisatio-
nen und auch Be-
troffenen wurde 
die Diagnoserate 
in den vergange-
nen sieben Jahren 
verfünffacht! 

Die Deutsche Selbsthilfe Ange-
borene Immundefekte e. V. – dsai 
agiert als kompetenter Partner in 
einem Netzwerk aus Betroffenen, 
Spezialisten, Behörden und For-
scherteams.

Unter dem Motto „Defektes Im-
munsystem? Starke Patientenorga-
nisation!“ betreut und unterstützt 
die dsai Patienten und ihre Angehö-
rigen mit allen erdenklichen Kräften.

www.dsai.de  
Tel. 08074 8164
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Deutschsprachige Selbsthilfegruppe  
für Alkaptonurie e. V. (DSAKU)

DDie Syringomyelie ist eine 
Erkrankung des Rückenmarks 

durch mit Flüssigkeit gefüllte Hohl-
räume (Syrinx). Es besteht kein 
Zusammenhang zwischen Größe, 
Anzahl oder Lage der Syrinx und 
der Schwere der Erkrankung. Ursa-
chen sind Tumore, Bandscheiben-
vorfälle, Unfälle mit Beteiligung der 
Wirbelsäule, Entzündungen oder 
Fehlbildungen, wie die Chiari Mal-
formation.

Die Chiari Malformation ist eine 
embryonale Entwicklungsstörung, 
bei der in der hinteren Schädelgru-
be nicht genügend Platz für einige 
Hirnanteile (Kleinhirntonsillen) ist. 
Diese drängen durch das Hinter-
hauptsloch in den Rückenmarkska-
nal.

Die Symptome und Beschwerden 
sind individuell verschieden je nach 
der Nervenschädigung. Die Betrof-
fenen haben oft eine jahrelange Lei-
densgeschichte und Ärzte-Odyssee 
hinter sich, bis die richtige Diagno-
se gestellt wird. 

Über Internet, Flyer, Info-Stände 
auf medizinischen Fachmessen, 
Pressemitteilungen oder die Mitor-
ganisation des internationalen Ärz-
tekongresses ‚Syringomyelia 2010’ 

in Berlin, macht der DSCM seit 
2006 die Erkrankungen bekannt. Er 
unterstützt Betroffene durch Ver-
weisung an kompetente Fachärzte. 
Er gibt Hilfestellung bei Anträgen 
auf Schwerbehinderung, Erwerbs-
minderungsrenten und Reha-Maß-
nahmen. 

Das Forum und regelmäßige Tref-
fen dienen dem Austausch und 
der Hilfe untereinander. Heute hat 
der Verein über 400 Mitglieder bei 
geschätzten 7.000 Erkrankten in 
Deutschland. 

www.deutsche-syringomyelie.de 
Tel. 06234 3020365

Deutsche Syringomyelie und Chiari Malformation e. V.www.deutsche-syringomyelie.de

www.dsaku.de

A lkaptonurie (AKU) ist eine sel-
tene autosomal-rezessive Erb-

krankheit des Eiweißabbaus. Aus 
diesem Grund haben AKU-Patien-
ten eine erhöhte Anreicherung des 
Zwischenproduktes Homogentisin-
säure (HGA), welches chemisch 
sehr reaktiv ist und mit der Zeit 
durch schwarze Ablagerungen ih-
res Oxidationsproduktes Schäden 
an mehreren Organen anrichtet. 

Die Folgen sind: Dunkelfärbung des 
Urins in der Luft ab dem Säuglings-
alter, Verfärbung der Augäpfel und 
Ohrmuscheln (± 30 Jahre), Nieren- 
und Prostatasteine (± 50 Jahre), 

Aortenstenose (± 60 Jahre) und vor 
allem eine früheinsetzende invali-
disierende Erkrankung der Wirbel-
säule (± 30 Jahre) und Großgelenke 
(± 40 Jahre), die durch den Abbau 
des schwarzen Knorpels (ochronoti-
sche Arthropathie) verursacht wird. 

Ebenfalls können Muskeln, Sehnen 
und Bänder durch Entzündungen 
und Risse betroffen sein. Aufgrund 
ihrer Häufigkeitsrate von 4–10:1 
Mio. zählt AKU zu den ultraseltenen 
Erkrankungen. 

Die Deutschsprachige Selbsthilfe-
gruppe für Alkaptonurie e. V. (DSA-

KU) wurde im Februar 2012 ge-
gründet und ist bundesweit aktiv. 
Der Verein hat sich zur Aufgabe ge-
macht, Informationen zur früheren 
Diagnose und zur besseren medi-
zinischen Versorgung herauszuge-
ben, die Kontaktpflege zwischen 
Patienten und deren Angehörigen 
zu fördern sowie Hilfestellung zur 
Krankheitsbewältigung zu leisten. 

Hierzu bietet der Verein jährliche 
Gruppentreffen, Informationsver-
anstaltungen, ein Internetportal mit 
Informationen sowie Beratung an. 

Die DSAKU hat zwei Flyer entwor-
fen, die jeweils Informationen für 
Patienten und Ärzte zusammenfas-
sen.

www.dsaku.de 
Tel. 0711 2268835
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Diamond-Blackfan-Selbsthilfegruppe e. V.

Die Schmetterlinge e. V. –  
Schilddrüsenbundesverband 

Die Diamond-Blackfan-Anämie 
(DBA) ist eine schwere chro-

nische Blutarmut, die in den meis-
ten Fällen bereits im 1. Lebensjahr 
auftritt. Sie beruht auf einer bisher 
nicht weiter geklärten Störung der 
Bildung der roten Blutzellen im Kno-
chenmark. Ein Viertel der Patienten 
hat noch weitere Fehlbildungen des 
Körpers (z. B. Daumenstellung, Lip-
pen-Kiefer-Gaumenspalte). 

Sie sind meist eher kleinwüchsig. 
Mögliche Langzeitkomplikationen 
sind Minderwuchs, Schäden an Le-
ber, Nieren, Herz und Hormondrüsen, 
Seh- und Hörstörungen. Weiter kann 
es zu Zuckerkrankheit und Schilddrü-
sen-Unterfunktion kommen. Vielfach 
verzögern sich die Pubertät und die 
normale Geschlechtsentwicklung. 
Es besteht eine erhöhte Infektions-
gefahr. Diese Zusammenhänge kön-
nen eine eingeschränkte Lebenser-
wartung bedingen. 

Unser Ziel ist es, auf diese selte-
ne Bluterkrankung aufmerksam zu 
machen und einen Austausch über 
Therapiemöglichkeiten und -erfah-
rungen, Probleme des alltäglichen 
Umgangs mit der Erkrankung und 
sozialrechtliche Fragestellungen zu 
ermöglichen. 

Einmal im Jahr treffen sich die Fa-
milien mit ihren Kindern an einem 
Wochenende zu einem intensi-
ven Austausch von medizinischen 
und praktischen Informationen. 
Es werden führende deutsche 
DBA-Spezialisten zu diesen Tref-
fen eingeladen, die die Mitglieder 
über die neuesten Erkenntnis-
se der Forschung informieren. 
Daneben ermöglicht das Treffen 
aber auch eine besondere persön-
liche Begegnung und einen Erfah-
rungsaustausch über den Umgang 
mit der Erkrankung und die Bewäl-
tigung des Alltags. 

www.diamond-blackfan.de 
Tel. 030 8011237

www.diamond-blackfan.de

www.sd-bv.de

D er internationale Schilddrüsen-
bundesverband Die Schmet-

terlinge e. V. ist eine Selbsthilfeor-
ganisation, die sich um schilddrü-
senkranke Kinder und deren Eltern 
und/oder Angehörigen und um be-
troffene Erwachsene kümmert.

Es gibt viele verschiedene Stö-
rungen der Schilddrüse, die die 
Gesundheit negativ beeinflussen 
können. Die Behandlung und Be-
treuung von schilddrüsenkranken 
Erwachsenen und Kindern erfordert 
nicht nur ärztliche Erfahrung und 
Kompetenz, sondern fordert auch 
viel Einfühlungsvermögen und eine 
gute Zusammenarbeit mit den be-
troffenen Patienten und Eltern. 

Es ist unser Ziel, den Patienten 
adäquate Maßnahmen zur Bewäl-
tigung der Schilddrüsenerkrankung 

durch spezialisierte Ärzte und Thera-
peuten zu vermitteln. Wir möchten 
die Patienten durch aktive Mitarbeit 
motivieren, ihre Erkrankung zu ak-
zeptieren, sich bei den Folgen und 
Symptomen der Erkrankung selbst 
zu mobilisieren und sich durch 
entsprechende Therapien (Medi-
kamente, Operation, Radiojodthe-
rapie, Ergotherapie, Krankengym-
nastik, Sprachtherapie, Logopädie, 
Verhaltenstherapie, Psychotherapie 
o. a.) Hilfe zu verschaffen. 

Dazu informieren wir und klären 
auf, vernetzen untereinander und 
stellen entsprechende Kontakte 
her, unterstützen und beraten, leis-
ten Öffentlichkeitsarbeit und laden 
zu regelmäßigen Treffen, Semina-
ren und Tagungen ein. Einen beson-
deren Schwerpunkt bildet unsere 
Homepage mit Diskussionsforum. 

www.sd-bv.de 
Tel. 0201 8718451



ACHSE-MITGLIEDER62

Leukodystrophie bezieht sich 
auf eine Gruppe von seltenen, 

genetischen Krankheiten, die das 
Myelin des zentralen Nervensys-
tems angreifen. Myelin bildet die 
weiße (leuko) Substanz im Gehirn 
und im Rückenmark. Es ummantelt 
die Nervenfaser im Sinne einer Ka-
belumhüllung: dies ermöglicht eine 
gute Übermittlung der Nachrichten 
des Nervensystems. Wenn diese 
Ummantelung beschädigt (dys-

troph) ist, fließt der „Strom“ nicht 
mehr, die Signale kommen nicht 
mehr an. Leukodystrophien sind 
nicht heilbar. Lähmung, Blindheit, 
Taubheit, Krämpfe, Spastiken, das 
Sprechen und Essen begleiten die 
Erkrankung bis hin zum Tod. 

Die Europäische Vereinigung 
gegen Leukodystrophien: ELA 
Deutschland ist ein gemeinnützi-
ger Verein nach deutschem Recht. 
1997 als Bundesverein Leukodys-
trophie gegründet, arbeiten wir seit 
2013 als ELA Deutschland in Euro-
pa zusammen. 

Betroffene beraten ist Grundsatz 
für unsere Selbsthilfe. Ein medizi-
nischer Beirat steht zur Seite. ELA 
unterstützt die Einrichtung von 
speziellen Sprechstunden für Leu-
kodystrophie-Kinder an den Univer-
sitätskliniken Hamburg-Eppendorf 
und Tübingen. 

Jährliche Familientreffen: For-
scher und Mediziner vermitteln 
den neuesten Stand. Fragen zu 
Hilfsmitteln, Diätformen, Rehabili-
tation oder Pflege werden erörtert. 
Wichtig ist der Austausch unterei-
nander. Ärzte und Wissenschaftler 
begegnen den Patienten. 

Forschung fördern: ELA Deutsch-
land fördert medizinische For-
schungsprogramme wie den Mye-
linaufbau und experimentelle The-
rapieansätze. 

www.elaev.de 
Tel. 06692 918113

ELA Deutschland e. V. 

Elternhilfe für Kinder mit Rett-Syndrom e. V.

www.elaev.de

www.rett.de

Die Elternhilfe für Kinder mit 
Rett-Syndrom in Deutschland 

e. V. wurde 1987 gegründet. Mittler-
weile gehören der Elternhilfe 1.600 
Mitglieder mit über 600 Rett-Pati-
enten an. Innerhalb der Elternhilfe 
haben sich neun regionale Gruppen 
gebildet. Sie nutzen die räumliche 
Nähe zu den Mitgliedern, um diese 
intensiv betreuen zu können. 

Erkrankung

Das Rett-Syndrom ist eine genetisch 
verursachte Erkrankung mit der Fol-
ge einer schweren geistigen und kör-
perlichen Behinderung, welche fast 
ausschließlich Mädchen betrifft. Alle 
Betroffenen zeigen eine Überein-
stimmung in ihrer klinischen Sympto-
matik, vor allem durch Handstereoty-
pien als besonderes Merkmal. Nach 
normaler Schwangerschaft sind zu-
nächst keine besonderen Auffällig-
keiten erkennbar. Erst später werden 
eine innere Zurückgezogenheit, ein 
vermindertes Kopfwachstum, der 
Verlust von erworbenen Fähigkeiten 
und sozialer Kontaktfähigkeit sowie 
eine erhebliche Störung der Sprach-
entwicklung offenbar. Viele Kinder 
erlernen das Laufen nicht oder nur 
eingeschränkt. Typische Begleiter-
scheinungen sind Skoliose, Epilepsie 
und Atemauffälligkeiten.

Selbsthilfe

Die Elternhilfe Rett-Syndrom be-
rät betroffene Eltern und alle, die 
im täglichen Leben mit dem Rett-
Syndrom zu tun haben. Sie vermit-
telt Kontakte zwischen betroffenen 
Eltern, bietet regionale und überre-
gionale Treffen mit Fachvorträgen 
an. Es werden Fortbildungen für 
Pädagogen, Therapeuten und Ärz-
te durchgeführt. Die Arbeitsgruppe 
„Erwachsene mit Rett-Syndrom“ 
beschäftigt sich mit den spezifi-
schen Problemen im Erwachse-
nenalter. Die Elternhilfe nimmt an 
Kongressen, Symposien und Fach-
messen teil.

www.rett.de 
Tel. 06126 500306
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European Chromosome 11 Network e. V.

Förderverein für Fibrodysplasia Ossificans  
Progressiva-Erkrankte e. V.

Das Europäische Netzwerk, 
welches 1997 gegründet 

wurde, besteht inzwischen aus un-
gefähr 100 Familien von Kindern, 
Jugendlichen und Erwachsenen 
mit einer Anomalie an einem 11-
er Chromosom. Über die Jahre hat 
sich herausgestellt, dass ungefähr 
50% der im Netzwerk registrier-
ten Betroffenen das Endstück des 
langen q-Arms von Chromosom 11 
fehlt. Diese Anomalie heißt Termi-
nale Deletion 11q oder Jacobsen 
Syndrom (Häufigkeit: 1:100.000). 

Die Folgen sind: geistige und kör-
perliche Behinderung, Muskel-
schwäche, Herz- und Nierenfehler, 
Fehlbildungen der Augen, Ess- und 
Sprachschwierigkeiten, Minder-
wuchs, Blutgerinnungsprobleme 
u.a.

Ziel des Zusammenschlusses ist 
es, betroffene Eltern miteinander 
in Kontakt zu bringen und mög-
lichst viele Informationen und For-
schungsergebnisse über die Syn-
drome zu sammeln, um die Lebens-
qualität der Betroffenen zu steigern 
und den Alltag zu erleichtern. 

Höhepunkt hierbei sind die alle 2 
Jahre stattfindenden internationa-
len Konferenzen. Sie bieten eine 
einmalige Möglichkeit zum direk-
ten Erfahrungsaustausch unterei-
nander und zum völlig unkompli-
zierten Zusammentreffen mit den 
Wissenschaftlern unter optimalen 
Bedingungen: genügend Zeit, tolle 
Kinderbetreuung, erfahrene Dol-
metscher, kein unverständliches 
Ärztelatein und viel Erfahrung!

www.chromosome11.eu

www.chromosome11.eu

www.fop-ev.de 

Fibrodysplasia Ossificans  
Progressiva

Die Ursache liegt in einer fehler-
haften Erbinformation. Durch 

eine Mutation auf dem langen Arm 
des Chromosoms 2 zwischen der Po-
sition 23 und 24 kommt es zu einem 
Fehler im Bauplan für den ACVR1-
Rezeptor. Aufgrund des „Baufeh-
lers“ kommt es zu einer anhaltenden 
Aktivierung des Rezeptors. Dies führt 
vor der Geburt zu typischen Mißbil-
dungen, nach der Geburt zu entzünd-
lichen Veränderungen im Muskel.

Symptome

Bereits bei Geburt besteht bei mehr 
als 95 % der Erkrankten eine auf-
fallende Verkrümmung und/oder 
Verkürzung der Großzehen und der 
Finger. In den folgenden Jahren 

kommt es dann, in der Regel be-
ginnend im Kopf-/Nackenbereich, 
zu entzündlichen Schwellungen.

Vor allem Verletzungen der Musku-
latur können Auslöser dieser ent-
zündlichen Schwellungen, die oft 
anfangs als harmlose Beulen ver-
kannt werden, sein. Die fortschrei-
tende Einsteifung und Verknöche-
rung folgt ganz bestimmten Re-
geln: Vom Kopf zu den Füßen, vom 
Rumpf aus finger- bzw. zehenwärts 
und vom Rücken aus nach vorne 
auf Brust und Bauch übergreifend. 

Leider ist bis jetzt das Fortschrei-
ten der Erkrankung nur begrenzt zu 
verhindern. Man denkt an den Ein-
satz von sogenannten Signalüber-
tragungshemmern und Antikörpern 
gegen den ACVR1-Rezeptor, um die 
Aktivität des Rezeptors zu dämpfen.

Vorbeugende Maßnahmen

Da Verletzungen der Muskulatur 
heftige Krankheitsschübe auslösen 
können, sollte man keine IM Injekti-
onen vornehmen und jegliche ope-
rative Eingriffe nur bei vitaler Ge-
fährdung durchführen. Bei frischen 
Verletzungen oder Schüben sollte 
unbedingt eine Cortisonprophylaxe 
entsprechend den Therapierichtlini-
en der IFOPA erfolgen.

www.fop-ev.de  
www.ifopa.org 
Tel. 08303 921062

11

european chromosome 11 network e. V.
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Fontanherzen e. V.

Förderverein Glukosetransporter (GLUT1)-Defekt e. V.

www.fontanherzen.de

www.glut1.de

Ein normales gesundes Herz 
verfügt über zwei pumpfähige 

Herzkammern, die durch die Herz-
scheidewand voneinander getrennt 
sind. Die linke Herzkammer pumpt 
sauerstoffreiches Blut in die Körper-

Der Glukosetransporter(GLUT1)-
Defekt, wurde 1991 erst-

mals beschrieben. Er ist eine der 
wenigen stoffwechselbedingten, 
aber gut behandelbaren Epilep-
sien im Kindesalter. Das Gehirn 
benötigt zur Energiegewinnung 
ausschließlich Glukose. Diese ge-
langt über den spezifischen Trans-
porter GLUT1 aus dem Blut in das 
Gehirn. Ist dieser Transporter de-
fekt, kommt es zu einer Unterver-
sorgung mit Brennstoff, zu einer 
„Energiekrise“ im Gehirn – eben 
dem Glukosetransporter(GLUT1)-
Defekt. 

schlagader, die rechte Herzkammer 
sauerstoffarmes (verbrauchtes) Blut 
in die Lunge. Bei manchen angebo-
renen Herzfehlern entsteht leider die 
Situation, dass nur eine funktionsfä-
hige Herzkammer zur Verfügung 
steht, dann spricht man vom Ein-
kammer-Herz (oder univentrikulären 
Herz). In diesem Fall werden die Kör-
per- und die Lungenschlagader beide 
aus derselben, einzigen Herzkam-
mer versorgt, in der sich Mischblut 
befindet. Diese Herzfehler können 
nicht anatomisch korrigiert werden, 
es bleibt die palliative Methode der 
Fontan-OP. Hierbei wird der bisheri-
ge gemeinsame Kreislauf getrennt 
und ein Lungenkreislauf künstlich 
geschaffen. Das sauerstoffarme, 
„verbrauchte“ Blut wird nun nicht 
mehr vom Herzen in die Lunge ge-
pumpt, sondern fließt durch die obe-
re und untere Hohlvene in die Lunge. 
Die Sauerstoffunterversorgung wird 

Einzige etablierte Therapie ist die 
sogenannte ketogene Diät. Dabei 
handelt es sich um eine extrem 
fettreiche, kohlenhydratarme, iso-
kalorische Diät, die das Fasten imi-
tiert. Der Erfolg dieser Behandlung 
ist beeindruckend: fast alle Patien-
ten werden innerhalb weniger Wo-
chen anfallsfrei, ihre Entwicklung 
zeigt deutliche Fortschritte.

Zwar wurde in der Kürze der Zeit 
viel von Medizinern und Forschern 
erreicht, leere Haushaltskassen und 
die vermutete große Anzahl bisher 
nicht erkannter GLUT1-Defekt Be-
troffener, setzen dem Förderverein 
Glukosetransporter(GLUT1)-Defekt 
e. V. insbesondere folgende Aufga-
ben und Ziele:

so behoben und die hohe Druckbe-
lastung der Herzkammer reduziert. 

Mit einem Fontankreislauf leben 
derzeit etwa 5.000 Menschen in 
Deutschland. Der Verein Fontan-
herzen e. V. vertritt die Familien 
und Patienten mit Fontankreislauf 
in Deutschland. Der Verein bemüht 
sich seinen Mitgliedern immer die 
neuesten Erkenntnisse, die zu die-
sen Herzfehlern gewonnen werden, 
weiterzugeben. Dazu arbeiten sie 
mit den besten Herzkliniken und 
Ärzten zusammen und werden von 
diesen unterstützt. Es finden Treffen 
und Seminare statt, der Verein bietet 
Beratung und Unterstützung an. 

www.fontanherzen.de 
Tel. 04330 9940981

• Unterstützung der Forschung und 
Lehre 

• jede Art der aufklärenden Öffent-
lichkeitsarbeit über den GLUT1-
Defekt sowie Therapiemöglich-
keiten

• Unterstützung der Familien mit 
am GLUT1-Defekt leidenden Kin-
dern durch aktuelle Informations-
schriften und die kontinuierliche 
Sammlung und Aufarbeitung aller 
bekannten Daten über die Krank-
heit

• Förderung des Informationsflus-
ses zwischen betroffenen Fa-
milien, Ärzten, Diätassistenten, 
Kliniken und Forschungseinrich-
tungen

www.glut1.de 
Tel. 02305 543211
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Galaktosämie Initiative Deutschland e. V.

Gaucher Gesellschaft Deutschland (GGD) e. V.

Galaktosämie ist eine sehr 
seltene Stoffwechselerkran-

kung des Kohlehydrathaushaltes. 
Bedingt durch das Fehlen des 
Enzymes Galktose-1-Phospat-Uri-
dyltransferase kann die Galaktose 
nicht verstoffwechselt werden. Es 
bleiben für den Körper schädliche 
Substanzen zurück.

Unser Verein wurde vor 25 Jahren 
von Eltern mit betroffenen Kindern 
gegründet und wird bis heute in eh-
renamtlicher Tätigkeit geführt. 

Unsere Webseite, die regelmäßi-
gen Treffen und der Wissenschaft-
liche Beirat (Professoren mit Fach-
gebiet Stoffwechselerkrankungen) 
sorgen für aktuelle Informationen 
zur Erkrankung, zu deren Folgen 
und der erforderlichen Diät. 

Damit bieten wir betroffenen Fami-
lien Hilfe zur Selbsthilfe.

www.galid.de  
Tel. 0172 4376098

www.galid.de

www.ggd-ev.de

Die Gaucher Gesellschaft 
Deutschland (GGD) e. V. wurde 

1992 als bundesweite Patientenor-
ganisation gegründet. Im Jahr 2014 
werden 213 Mitglieder durch uns 
vertreten. 

Erkrankung

Morbus Gaucher ist eine sehr sel-
tene, autosomal rezessiv vererbte 
Speichererkrankung, bei der eine ge-
netisch bedingte Störung im Gluck-
oserbrosidase-Abbau vorliegt. Bei 
dieser Erkrankung können auf Grund 
des Enzymmangels bestimmte Fett-
stoffe nicht abgebaut werden, die 
dann, bevorzugt in den blutbildenden 
Organen des menschlichen Körpers 
wie Knochenmark, Leber und Milz, 
aber auch in Lunge, Herz und Gehirn 
angesammelt werden und zu weit-
reichenden Schäden führen. Zurzeit 
stehen den Patienten in Deutschland 

zwei sehr gut wirksame Medikamen-
te zur Behandlung zur Verfügung.

Aufgaben

Die GGD e. V. hat es sich zur Auf-
gabe gemacht, über die Erkrankung 
und über die notwendige medizi-
nische Versorgung von Patienten 
mit Morbus Gaucher aufzuklären, 
indem sie
• Ärzte und Patienten und deren 

Angehörige über die Krankheit 
informiert

• Kontakte zu Ärzten und Behand-
lungszentren vermittelt

• Kontakte zu Patienten und deren 
Angehörigen untereinander ver-
mittelt

• über die verschiedenen Behand-
lungsmöglichkeiten informiert

• über neue Therapiemöglichkeiten 
informiert 

• im Rahmen ihrer Möglichkeiten 

die medizinische Forschung zu 
Morbus Gaucher unterstützt.

Wir organisieren einmal jährlich ei-
ne wissenschaftliche Fachtagung, 
es finden Patiententreffen statt. Ein 
besonderes Anliegen ist die Förde-
rung der Jugendarbeit. Einmal jähr-
lich erscheint unsere Mitgliederzeit-
schrift. 

www.ggd-ev.de 
Tel. 0700 44300443
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Die Gesellschaft für Mukopoly-
saccharidosen e. V. ist bundes-

weit tätig. Sie setzt sich ein für ein 
selbstbestimmtes Leben mit der 
unheilbaren Krankheit Mukopoly-
saccharidosen (MPS). 

Gemeinsam geben Patienten, An-
gehörige, Ärzte, Therapeuten und 
Förderer MPS-Kranken Hoffnung:
• als aktives Netzwerk und Interes-

sensvertretung, auch für Betrof-
fene mit verwandten Krankheits-

bildern (ML);
• durch Beratung, Seelsorge und 

praktische Hilfestellungen, sowie 
Aufklärung und Öffentlichkeitsar-
beit;

• durch Förderung der Forschung.

Mukopolysaccharidosen (MPS) 
und verwandte Erkrankungen wie 
Mukolipidosen (ML) sind seltene 
genetische Erkrankungen, die zu 
den lysosomalen Speicherkrank-
heiten zählen. Allen MPS-Erkran-
kungen ist gemeinsam, dass ein 
Stoffwechselenzym nicht oder 
nicht ausreichend vorliegt. Dadurch 
kommt es in den Lysosomen zur Ab-
lagerung von Glykosaminoglykanen 
(GAGs). Die Folgen sind Zellschä-
digungen und Funktionseinschrän-
kungen wichtiger Organe sowie die 
Ausscheidung der GAGs im Urin. 

In den meisten Fällen sind die neu-
geborenen MPS-Patienten noch 
unauffällig und entwickeln erst im 
Laufe der ersten Lebensmonate 
die ersten spezifischen Symptome.  
Betroffen sind vor allem das Ske-
lettsystem, Herz, Lunge, Milz und 
Leber, aber auch das zentrale Ner-
vensystem und die Augen. Je nach 
MPS-Typ und Schweregrad der Er-
krankung kommt es zu einer unter-
schiedlichen Ausprägung der Sym-
ptome. 

Fast allen gemeinsam sind fort-
schreitende Skelettdeformitäten, 
vergröberte Gesichtszüge, Gelenk-
kontrakturen, Vergrößerung von 
Milz und Leber und gegebenenfalls 
eine psychomotorische Retardie-
rung.

www.mps-ev.de 
Tel. 06021 858373 

Gesellschaft für Mukopolysaccharidosen e. V.

Haarzell-Leukämie-Hilfe e. V. 

www.mps-ev.de

www.haarzell-leukaemie.de

Kontakt statt Isolation – Informa-
tion und Erfahrungsaustausch

D ie Haarzell-Leukämie (HZL) 
ist eine langsam verlaufende 

bösartige Erkrankung der B Lym-
phozyten, einer Untergruppe der 
weißen Blutkörperchen. Namenge-
bend sind die mikroskopisch sicht-
baren kleinen „haarigen“ Ausläufer 

der Zellen. Die Beschwerden sind 
zunächst Abgeschlagenheit, gerin-
ge Leistungsfähigkeit, schnelle Er-
schöpfung und häufige Infektionen. 
Bevor die HZL medizinisch auffällig 
wird, vergehen oft viele Jahre. Der 
Zufallsbefund erfolgt meist im Rah-
men einer Routineuntersuchung. 
Bei Männern tritt die Erkrankung 
vier- bis fünfmal häufiger auf als bei 
Frauen. Kinder sind nicht betroffen. 
Das mittlere Erkrankungsalter liegt 
zwischen 50 und 55 Jahren. 

Wir sind die einzige Patienteninitia-
tive (aktuell ca. 320 Patienten) spe-
ziell für diese seltene Erkrankung in 
Europa. Wir haben mit den Gesell-
schaften für Hämatologie und On-
kologie in Deutschland, Österreich 
und der Schweiz eine patienten-
verständliche Empfehlung für die 
Diagnostik und Therapie der HZL er-

arbeitet. Patienten und Angehörige 
treffen sich einmal jährlich in Goslar. 
Schwerpunkte der Tagungen sind 
die Vorträge der HZL-Spezialisten, 
der Patientenaustausch und ein Ge-
sprächskreis für Angehörige. Gut an-
genommen werden auch unsere Se-
minare zur Krankheitsverarbeitung, 
die nach Bedarf stattfinden. Unser 
Mitgliederjournal erscheint zweimal 
pro Jahr mit Patientenberichten und 
Beiträgen von Ärzten.

www.haarzell-leukaemie.de 
Tel. 0171 3635973 
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HAE Vereinigung e. V.

Hämochromatose-Vereinigung Deutschland e. V. 
(HVD)

Nicht mehr allein –  
gemeinsam voran 

Der HAE Vereinigung e. V. wur-
de im Oktober 1997 gegrün-

det, weiterhin ist er für viele von 
dem hereditären Angiödem (HAE) 
Betroffene die erste Anlaufstelle. 

Unser Verein hat sich folgende Ziele 
gesetzt:
• Einsatz für die Sicherung und 

Weiterentwicklung der Behand-
lung der HAE-Erkrankung

• Weitergabe allgemeiner Informa-
tionen über HAE an direkt und/
oder indirekt Betroffene

• Förderung des Erfahrungsaustau-
sches HAE-Betroffener und ihrer 
Angehörigen untereinander

• Verbesserung der Zusammenar-
beit mit Ärzten, Kliniken und Kran-
kenkassen

• Förderung der ärztlichen und psy-
chosozialen Betreuung, Vorsorge 

und Beratung
• Aufklärung und Öffentlichkeitsar-

beit.

Das hereditäre Angioödem (HAE) 
wird durch eine angeborene Ver-
änderung eines Gens auf Chromo-
som 11 verursacht, welches für 
die Bildung eines Enzyms, des C1-
Esterase-Inhibitors, verantwortlich 
ist. Dieses Enzym ist für die Regu-
lierung des sogenannten Komple-
mentsystems verantwortlich. 

Als Komplement wird eine Gruppe 
im Serum vorkommender Proteine 
bezeichnet. Diese reagieren bei be-
stimmten Auslöse-Reizen in einer 
festgelegten Form aufeinander. 
HAE-Patienten bilden entweder zu 
wenig oder nicht funktionsfähigen 
C1-Esterase-Inhibitor. 

Daraus ergibt sich eine Fehlsteue-
rung des Komplementsystems, die 

bei Betroffenen zu episodischen 
Schwellungen an den Gliedmaßen, 
im Gesicht, Kehlkopf und Magen-
Darm-Trakt führt. Im Prinzip können 
alle Organe, auch das Gehirn, die 
Lunge oder die Nieren von Ödemen 
betroffen sein.

www.angiooedem.de 
Tel. 02464 908787

www.angiooedem.de

www.haemochromatose.org 

Wenn die Blutbahn zur Eisen-
bahn wird

D ie primäre Hämochromatose 
ist eine erbliche Erkrankung 

des Eisenstoffwechsels. 

• Häufigkeit der manifesten Erkran-
kung ca. 1:2500–3000.

• Frühsymptome: ausgeprägte Mü-
digkeit, unklare Gelenkbeschwer-
den, erhöhte Leberwerte. 

• Manifestationsalter: bei Männern 
im frühen Erwachsenenalter, bei 
Frauen meist nach der Menopau-
se.

Unbehandelt kann sie zu einer ex-
zessiven Eisenspeicherung mit 
Schädigung von Leber, Pankreas, 
Gelenken, endokrinen Drüsen und 
Herz führen. 

Die Diagnose wird durch erhöhte 
Transferrin-Sättigung und Ferritin 
sowie einen positiven HFE-Gentest 
gestellt.

Die wirksame Therapie besteht in 
regelmäßigen Aderlässen. 

Bei Früherkennung und konsequen-
ter Behandlung vor Auftreten von 
Spätkomplikationen ist die Prog-
nose gut.

Ziel der Selbsthilfegruppe ist neben 
einer Sensibilisierung der Öffent-
lichkeit der Erfahrungsaustausch 
der Betroffenen untereinander. Ein 
weiterer Schwerpunkt liegt in der 
Präventionsarbeit. Ein medizini-
scher Beirat aus Hämochromatose-
Experten unterstützt die vielfältigen 
Aufgaben unserer Vereinigung.

Die HVD ist Mitglied der Europäi-
schen Hämochromatose-Vereini-
gung EFAPH. 23 Kontaktstellen 
vertreten den Verein auf regionaler 
Ebene. 

Treffen:
• in Köln sowie regional (Erfah-

rungsaustausch/Referentenvor-
träge)

• jährliches Wochenend-Seminar 
für Betroffene/Angehörige 

www.haemochromatose.org 
Tel. 0700 48338674
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Die HistiozytoseHilfe e. V. wur-
de 1996 von Eltern an Histiozy-

tose erkrankter Kinder gegründet. 
Bei der Histiozytose kommt es zur 
krankhaften Vermehrung körperei-
gener Zellen, der sogenannten His-
tiozyten.

Die häufigste Form der Histiozytose 
ist die Langerhans-Zell-Histiozytose 
(LCH), die durch eine tumorähn-
liche Ansammlung dendritischer 
Zellen in verschiedenen Organen 
gekennzeichnet ist. Das klinische 
Spektrum der LCH ist sehr varia-
bel und reicht von einzelnen Kno-
chenläsionen bis hin zu schweren, 

multisystemischen Erkrankungen. 
Von dieser schwersten klinischen 
Form der LCH sind vor allem Kinder 
betroffen, wobei der Altersgipfel in 
den ersten drei Lebensjahren liegt. 
Behandelt wird die LCH in der Re-
gel mit Chemotherapie.

Die hämophagozytische Lympho-
histiozytose (HLH) und die familiäre 
HLH (FHLH) sind noch seltenere 
Histiozytoseerkrankungen. Welt-
weit sind nur einige hundert Fälle 
bekannt.

Die Histiozytose Hilfe e. V. ist An-
sprechpartner für an Histiozytose 

erkrankte Betroffene/Angehörige 
und betreibt Lobbyarbeit. Sensibi-
lisierung der Öffentlichkeit für die-
se seltene Erkrankung, praktische 
Hilfen im Alltag und Förderung der 
medizinischen Forschungsarbeiten 
sowie der aktuellen klinischen Stu-
dien sind unser Ziel. Die Informati-
onsvermittlung erfolgt übers Inter-
net, halbjährliche Mitgliedertreffen 
mit Patienten/Ärzten und einer 
regelmäßig erscheinenden Mitglie-
derzeitung.

www.histiozytose.org 
Tel. 0214 504117

HistiozytoseHilfe e. V.

Hoffnungsbaum e. V.

www.histiozytose.org

www.hoffnungsbaum.de

Verein zur Förderung der Erfor-
schung und Behandlung von 
NBIA: „Zauberwort Kooperati-
on“ – Schwerpunkt internationa-
le Vernetzung

NBIA (Neurodegeneration with 
Brain Iron Accumulation) ist ei-

ne Gruppe sehr seltener, genetisch 
bedingter und unheilbarer neurode-
generativer Erkrankungen. Derzeit 
sind 10 Gen-Varianten bekannt, 
deren gemeinsames Merkmal ab-
norme Eisenablagerungen in den 
Basalganglien sind. NBIA beginnt 
meist in Kindheit oder Jugend und 

führt in unterschiedlichen Verläu-
fen durch neurologische Sympto-
me wie Dystonie, Parkinsonismus, 
Spastik u.v.m. zu schwersten Be-
hinderungen und einer verkürzten 
Lebenserwartung.

Unsere bundesweit und internati-
onal agierende Selbsthilfegruppe 
vertritt zurzeit 74 Mitglieder, dar-
unter 34 betroffene Familien, und 
steht in Kontakt zu Dutzenden wei-
terer Familien sowie vielen Klinikern 
und Wissenschaftlern mit NBIA-Ex-
pertise im In- und Ausland. Neben 
der traditionellen Selbsthilfearbeit 
unterstützen und begleiten wir vor 
allem kooperative Forschungsvor-
haben zur Verbesserung von Diag-
nostik und Therapie bei NBIA, u. a. 
als Partner im EU-geförderten FP7-
Projekt TIRCON (Treat Iron-Related 
Childhood-Onset Neurodegenerati-
on). 

Hoffnungsbaum e. V. setzt sich für 
eine adäquate Versorgung durch 
auf NBIA spezialisierte Zentren ein. 
Wir teilen diese Ziele mit der in-
ternationalen 
NBIA-Patien-
ten-Dachorga-
nisation NBIA 
Alliance, deren 
Gründung wir 
2012 initiiert 
haben.

Bei der gesundheitspolitischen In-
teressenvertretung unterstützen 
wir unsere Dachverbände für Selte-
ne Erkrankungen, ACHSE, Kinder-
netzwerk und EURORDIS. 

www.hoffnungsbaum.de 
Tel. 02051 68075
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HSP-Selbsthilfegruppe Deutschland e. V.

Hypophosphatasie (HPP) Deutschland e. V.

Die HSP (Hereditäre Spastische 
Spinalparalyse) ist eine gene-

tisch bedingte Erkrankung.

Ab einem bestimmten Punkt am Rü-
ckenmark tritt eine Lähmung auf, so 
dass die Signale entweder gar nicht 
oder nur verzögert weitergeleitet 
werden können. Die Erkrankung 
gehört zu den seltenen neurologi-
schen chronischen Erkrankungen.

Krankheitsbeginn ist im Durch-
schnitt im Alter von 30 bis 40 Jah-
ren. Es sind jedoch auch Fälle be-
kannt, in denen die Krankheit im 
Kindesalter oder auch erst im ho-
hen Alter ihre Wirkung zeigt. Das 
Bewegungsvermögen wird perma-
nent schlechter, so dass das Leben 
immer wieder neu organisiert wer-
den muss. 

In Deutschland 
sind etwa 8.000 
Menschen davon 
betroffen. Bisher 
ist diese Krankheit 
noch nicht heilbar.  
Adressen von HSP-
Sprechstunden an 
(Uni-)Kliniken kön-
nen Sie auf unserer 
Homepage finden.

Die HSP-Selbsthilfegruppe Deutsch-
land e. V. hat ihr Hauptziel auf die Hil-
fe zur Selbsthilfe gerichtet! Wir ver-
suchen uns gegenseitig bei der All-
tagsbewältigung mit dieser Erkran-
kung zu helfen und zu unterstützen!

www.hsp-selbsthilfegruppe.de 
Tel. 0721 5164562

www.hsp-selbsthilfegruppe.de

www.hpp-ev.de

Hypophosphatasie (HPP) ist 
eine seltene Stoffwechseler-

krankung, die bei jedem Patienten 
etwas anders ausgeprägt ist. Ur-
sache ist ein Defekt auf dem Gen, 
das für die Produktion des Enzyms 
alkalische Phosphatase verantwort-
lich ist. Hauptsächlich beeinträch-
tigt sind Skelett, Wachstum, Mus-
keln, Zähne, Nieren, die Lunge, das 
Verdauungs- sowie das Nervensys-
tem. Schwere Formen sind für Neu-
geborene extrem lebensbedrohlich 
und verlaufen oft tödlich. Leichtere 
Ausprägungen werden häufig mit 
anderen Krankheiten und Syndro-
men verwechselt, z.B. Rachitis, 
Rheuma, Osteoporose, idiopathi-
sche Parodontitis, Muskeldystro-
phie, Fibromyalgie – aber auch mit 
Knochenkrebs.

Hypophosphatasie Deutschland 
e. V. ist der einzige HPP-Interessen-
verband im gesamten deutschspra-
chigen Raum. Neben der Beratung 
der betroffenen Familien setzen wir 
uns aktiv für die Aufklärung, For-
schung und Therapieentwicklung 
ein. Dazu haben wir gemeinsam 
mit unterschiedlichen Kliniken und 
Fachverbänden ein bundesweites 
Netzwerk von hochrangigen Exper-
ten etabliert, an die sich die Patien-
ten wohnortnah wenden können.

Zum Austausch zwischen den Be-
troffenen dient eine geschlossene 
Mailingliste (Yahoo Group), darüber 
hinaus veranstaltet der Patienten-
verband einmal pro Jahr ein Bun-
destreffen mit Fachvorträgen und 
Workshops.

www.hpp-ev.de 
www.hypophosphatasie.net 
Tel. 0931 782937
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S tändiger Harndrang gekoppelt 
mit häufigem Wasserlassen am 

Tag (Polakisurie) und in der Nacht 
(Nykturie) sowie häufig Schmer-
zen im Becken- und Blasenbereich 
quälen die IC-Patienten – dennoch 
finden sich keine Krankheitserre-
ger im Urin wie z. B. Bakterien, 
Pilze oder Viren. Die Beschwerden 
ähneln einer akuten Blasenentzün-
dung (Zystitis) mit Schädigung der 
Blasenschleimhaut (Epithel). Im 
fortgeschrittenen Krankheitssta-
dium können Veränderungen im 
Gewebe der Blasenwand (Intersti-
tium) festgestellt werden. Die in-
terstitielle Zystitis (IC) wird öfter bei 
Frauen diagnostiziert – Männer sind 

nur in 10 % der Fälle betroffen. Die-
se schwere chronische Erkrankung 
ist für Ärzte eine therapeutische 
Herausforderung. Die Diagnose ist 
aufwändig.

Die Ursachen der Erkrankung kön-
nen vielfältig und individuell unter-
schiedlich sein, was die Behandlung 
(kausale Therapie) erschwert. Zur 
Linderung der Symptome stehen 
einige wenige erfolgreiche Thera-
piemöglichkeiten 
zur Verfügung, die 
zu einer Besse-
rung und zu mehr 
Lebensqualität füh-
ren. Krankenkassen 
erstatten die Thera-
piekosten jedoch in 
der Regel nicht.

Die bundesweite Selbsthilfeorgani-
sation ICA-Deutschland wurde 1993 
von Ärzten und Patienten gegründet, 
um das Krankheitsbild bekannt zu 
machen, die Forschung zu fördern 
und Ärzten und Betroffenen Hilfe-
stellung zu geben. Weitere Informa-
tionen unter oder im Internet unter 

www.ica-ev.de 
Tel. 0163 908 44 93

ICA Deutschland e. V.

Interessengemeinschaft Arthrogryposis e. V. (IGA)

www.ica-ev.de

www.arthrogryposis.de 

Arthrogryposis multiplex conge-
nita (AMC) ist eine angebore-

ne Form der Gelenksteife, bei der 
zumeist mehrere Gelenke betrof-
fen sind. Die Ursachen der AMC 
liegen in einer frühkindlichen Ent-
wicklungsstörung im Mutterleib. 
Infolgedessen kommt es zu einer 
gestörten Muskelentwicklung, 
welche die funktionsgerechte Aus-
formung der Gelenke behindert. 
AMC ist nicht heilbar, jedoch auch 
nicht fortschreitend. AMC tritt bei 
nur einer von 3.000 – 5.000 Gebur-
ten auf. Aufgrund ihrer Seltenheit 
ist der allgemeine Kenntnisstand 

über Diagnose und Therapie recht 
dürftig. Dies führt häufig zu einer 
zu spät einsetzenden Behandlung 
und manchmal zu funktionell wert-
losen, rein kosmetischen Operatio-
nen. Für die Betroffenen bedeuten 
die Fehlbildungen zunächst einmal 
Bewegungseinschränkungen und 
ganz praktische Probleme, die für 
die Eltern im Säuglingsalter zu-
nächst oft nicht gravierend erschei-
nen, aber mit zunehmendem Alter 
immer deutlicher zutage treten. 

Betroffenen und Eltern fällt es 
schwer, andere Betroffene und Fa-
milien in einer ähnlichen Situation im 
näheren Umfeld zu finden. Hier kann 
die Interessengemeinschaft Arthro-
gryposis e. V. helfen, indem sie es 
ermöglicht, Kontakte zu knüpfen, 
sich zusammenzuschließen und ge-
genseitig zu unterstützen.

www.arthrogryposis.de  
Tel. 02421 202424
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Interessengemeinschaft Epidermolysis Bullosa e. V.  
– DEBRA Deutschland

Interessengemeinschaft Fragiles-X e. V. 

Die Hautkrankheit Epidermo-
lysis Bullosa ist vielen Men-

schen noch unbekannt. Doch allein 
in Deutschland leben schätzungs-
weise 2000 schwer Betroffene. 
Durch einen Gendefekt sind ihre 
Hautschichten nur ungenügend 
verankert. Bei geringem Druck oder 
Reibungen entstehen Blasen und 
schmerzhafte Wunden. Wenn sie 
abheilen, bilden sich häufig Narben 
und immer wieder auch Verwach-
sungen. Nicht selten sind auch 
Mund und Speiseröhre betroffen, 
was das Kauen und Schlucken zum 
Teil unmöglich macht. Die Erkran-
kung ist heute noch unheilbar. Die 
Schmerzen und Verbandswechsel 
sind geblieben. 

Die Interessengemeinschaft Epi-
dermolysis Bullosa e. V. –- DEBRA 
Deutschland (I.E.B) wurde 1985 
gegründet. Zu unseren Aufgaben 
gebören der Erfahrungsautausch 
und die Kontaktpflege der Betrof-
fenen, die Beratung und Hilfe bei 
medizinischen, psychologischen 
und sozialen Fragen, die Öffentlich-
kieitsarbeit und Aufklärung, die Un-

terstützung sinnvoller Forschungs-
projekte, der Austausch mit ande-
ren Selbsthilfegruppen im Ausland, 
die Sammlung und Verteilung von 
medizinischem Wissen und pfle-
gerischen Hilfen, Weitergabe von 
Infomaterialien etc. 

www.ieb-debra.de 
Tel. 06461 9260887

www.ieb-debra.de

www.frax.de

Fragiles-X Syndrom (früher auch 
als Marker-X bzw. Martin-Bell 

Syndrom bezeichnet) ist die häu-
figste erbliche Form geistiger Be-
hinderung. Ursache ist ein einzelner 
Gendefekt auf dem X-Chromosom. 

Mit einer Prävalenz von geschätz-
ten 1:3.000 gehört Fragiles-X Syn-
drom zu den häufigeren Seltenen 
Erkrankungen. In Deutschland gibt 
es etwa 25.000 Menschen, die mit 
Fragilem-X leben.

Organisation

Seit 1993 vertritt die Interessenge-
meinschaft Fragiles-X e. V. bundes-
weit die Interessen der Familien 
mit Fragilem-X. Die Interessenge-
meinschaft will über Fragiles-X in-
formieren und Möglichkeiten entwi-
ckeln, um die Lebenssituation von 
Menschen mit Fragilem-X Syndrom 
zu verbessern. Wir geben eine Zeit-
schrift sowie mehrere Newsletter 
heraus, veranstalten eine große Jah-
restagung, Familientreffen und sind 
auf vielen relevanten Fachkongres-
sen vertreten. Eine Regionalstruktur 
sorgt dafür, dass in allen Bundeslän-

dern erfahrene Mitglieder betroffene 
Familien persönlich beraten können. 
Es gibt über das ganze Bundesgebiet 
verteilt eine Vielzahl regelmäßiger 
Regionaltreffen und Stammtische.

Mit aller Kraft

Die Interessengemeinschaft Fragi-
les-X e. V. setzt sich mit aller Kraft da-
für ein, dass Menschen mit geistiger 
Behinderung einen festen Platz in der 
Gesellschaft finden und als vollwerti-
ge Mitglieder akzeptiert werden.

www.frax.de 
Tel. 0381 29642375
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Die Hämophilie – auch Bluter-
krankheit genannt – ist eine 

Erbkrankheit, die erstmals im zwei-
ten Jahrhundert nach Christus do-
kumentarisch festgehalten wurde. 
Die Bluterkrankheit kann durch 
Genmutationen auch erstmals in 
bisher unauffälligen Familien auf-
treten. Hämophile (Bluter) leiden 
zeitlebens unter Blutgerinnungs-
störungen. Ihnen fehlen Blutgerin-
nungsfaktoren, die bei gesunden 
Menschen eine Blutung nach kur-
zer Zeit zum Stillstand bringen. 

Es gibt unterschiedliche Schwere-
grade und unterschiedliche Hämo-
philiearten (Hämophilie A und B, an-
dere Mangelzustände, die mit einer 
hämophilieähnlichen Blutungsnei-
gung einhergehen, Von Willebrand-
Jürgens-Syndrom u.a.).

Die im Jahre 1992 gegründete In-
teressengemeinschaft Hämophiler 
e. V. (IGH) ist ein bundesweit tätiger 
Patientenverband mit derzeit 1.100 
Mitgliedern, der die Interessen der 
an einer angeborenen Blutungs-
krankheit leidenden Menschen und 
ihrer Angehörigen vertritt.

Die Mitglieder der IGH e. V. sind 
Betroffene, Angehörige, Freunde, 
Förderer, Ärzte und sonstige Wis-
senschaftler. Um eine optimale 
Betreuung der Mitglieder vor Ort 
gewährleisten zu können, unterhält 
die IGH Landesgeschäftsstellen in 

verschiedenen Bundesländern.

Inhaltliche Schwerpunkte unserer 
Arbeit sind die langfristige Sicher-
stellung einer optimalen Behand-
lungsstruktur, die beruflichen Per-
spektiven von Menschen mit Hä-
mophilie und Hämophilie im Alter. 
Die Mitgliedschaft in wichtigen Ent-
scheidungsgremien tragen zur Um-
setzung der gestellten Aufgaben 
und zum Erreichen der gesteckten 
Ziele bei. 

www.igh.info 
Tel. 02224 9805988

Interessengemeinschaft Hämophiler e. V. 

Interessengemeinschaft Neutropenie e. V.

www.igh.info

www.neutropenie-ev.de

Eine Neutropenie ist eine meist 
angeborene, zum Teil aber 

auch später erworbene Störung der 
Blutbildung. Es fehlt eine wichtige 
Untergruppe der weißen Blutkör-
perchen, die so genannten neutro-
philen Granulozyten. Sie spielen bei 
der Abwehr von bakteriellen Infekti-
onen eine wichtige Rolle. 

Die Neutropenien werden anhand 
der absoluten Anzahl der neutrophi-
len Granulozyten (Neutrophile) in 3 
Schweregrade eingeteilt
• Leichte Neutropenie ➠  

1000 – 1500/µl Neutrozyten
• Mittelschwere Neutropenie ➠ 

500 – 1000/µl Neutrozyten
• Schwere Neutropenie ➠  

weniger als 500/µl Neutrozyten

Bei Patienten mit Neutropenie kön-
nen bereits in den ersten Lebens-
monaten schwere und zum Teil le-
bensbedrohliche bakterielle Infekti-
onen auftreten. Krankheitszeichen 
sind u.a.
• Nabelentzündungen
• Lungenentzündungen
• Abszesse der Haut
• Mittelohrentzündungen
• Entzündungen und kleine Ge-

schwüre der Mundschleimhaut.

Die Interessengemeinschaft Neu-
tropenie e. V. wurde 1995 gegrün-
det, um Erfahrungen auszutau-
schen, Ängste zu nehmen, Kon-
takte zu knüpfen und andere zu 
ermutigen. Wir helfen Familien bei 
psychologischen und sozialen Pro-
blemen, regen zum Austausch an, 
knüpfen Kontakte, geben Informa-
tionen weiter, unterstützen die For-
schung zu Diagnostik und Medizin.  

www.neutropenie-ev.de 
Tel. 05175 1233
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Interessengemeinschaft Sichelzellkrankheit  
und Thalassämie e. V.

Kartagener Syndrom und Primäre Ciliäre  
Dyskinesie e. V.

Beide Erkrankungen bzw. Erkran-
kungsgruppen zählen in ande-

ren Ländern zu häufigen Erkrankun-
gen, in Deutschland zu den seltenen. 
 
Sie kommen ausschließlich bei Ein-
wanderern aus südlichen Ländern 
vor. 

Eine Sichelzellkrankheit liegt vor, 
wenn mehr als 50% des roten Blut-
farbstoffes (Hämoglobin) aus dem 
krankhaften Sichel-Hämoglobin 
(HbS) besteht. Dieser krankhafte 
rote Blutfarbstoff macht aus den 
normalerweise runden, glatten, 
weichen roten Blutkörperchen 
(Erythrozyten) spitze, klebrige, har-
te Zellen, die wie eine Sichel aus-
sehen und überall im Körper in den 
Blutgefäßen stecken bleiben kön-
nen. Diese Gefäßverschlüsse füh-
ren zum Teil zu lebensbedrohlichen 
akuten aber auch zu chronischen 

Organschäden. Die sogenannten 
Schmerzkrisen, die häufigsten 
und die Lebensqualität stark be-
einträchtigenden Krankheitsmani-
festationen entstehen durch Ge-
fäßverschlüsse im Knochenmark. 
Alle Sichelzellpatienten haben eine 
Anämie und ein erhöhtes Risiko an 
Infektionen zu erkranken. Die Tha-
lassämien sind erbliche Erkrankun-
gen des Eiweiß-Anteils des roten 
Blutfarbstoffes. Die roten Blutkör-
perchen von Thalassämiea Major-
Patienten sind zu klein, um Sauer-
stoff transportieren zu können. Tha-
lassämia Major-Patienten können 
nur überleben, wenn sie alle 3 Wo-
chen Blutkonserven bekommen. 
 
Der Verein setzt sich dafür ein, die 
Krankheitsbilder bekannt zu ma-
chen, Patienten und Angehörige zu 
vernetzen und den Austausch un-
tereinander zu fördern. 

www.ist-ev.org  
Tel. 0211 8118590

www.ist-ev.org 

www.kartagener-syndrom.org

Die „Primäre Ciliäre Dyskinesie“ 
(PCD) ist eine Erbkrankheit, die 

durch eine angeborene (primäre) 
Fehlbeweglichkeit (Dyskinesie) der 
Flimmerhärchen (Zilien) charakteri-
siert ist. Etwa 1/20000stel der deut-
schen Bevölkerung ist betroffen.

Durch Defekte der strukturellen 
und funktionellen Proteine (Eiwei-
ße) sind die Zilien in ihrem Aufbau 
verändert und deshalb funktions-
untüchtig. Die Selbstreinigung der 
oberen und unteren Atemwege ist 
beeinträchtigt. Es kommt zu chroni-
schem Schnupfen, Polypenbildung 
im Nasen-Rachen-Raum, bleiben-
den Husten, eingeschränkter Hörfä-
higkeit und rezidivierenden (wieder-
kehrenden) Lungenentzündungen.

Bei 50% der Betroffenen liegt ein 
Situs inversus vor (spiegelbildliche 
Vertauschung der inneren Organe). 
Dies wird auch als Kartagener Syn-
drom bezeichnet.

1997 wurde die Selbsthilfegruppe 
von Betroffenen und Angehörigen 
gegründet, die sich einmal jährlich 
mit Medizinern und Therapeuten 
zum persönlichen Kontakt und In-
formationsaustausch trifft.

Auf Grund der ähnlichen Symptoma-
tik mit anderen Atemwegserkran-
kungen (chron. Bronchitis, Asthma, 
Mukoviszidose), wird die Diagnose 
selten gestellt. Die Erfahrung zeigt, 
dass eine frühe Diagnose sowie die 
gezielte medikamentöse und physi-
kalische Therapie den Krankheits-
verlauf entscheidend beeinflussen 
können. 

www.kartagener-syndrom.org 
Tel. 0221 9725956
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Patienten- und Selbsthilfeorgani-
sation für Kinder und Erwachse-
ne mit kranker Speiseröhre

Echt Essen!  
Schmerzfrei Schlucken!

KEKS unterstützt im Schwerpunkt 
Menschen, die mit einer nicht durch-
gängigen Speiseröhre geboren wer-
den. Ohne sofortige Hilfe müssen sie 
sterben. KEKS-Patienten sind nach 
der lebensrettenden Operation nicht 
gesund. Zwei Drittel benötigen ihr Le-
ben lang eine besondere Versorgung. 
Viele müssen mehrmals operiert wer-
den und das Essen mühsam lernen. 
Einige haben Begleitfehlbildungen, 
viele Patienten kämpfen mit Reflux 
und massiven Lungenproblemen. 

KEKS betreut nicht nur Kinder, Ju-
gendliche und Erwachsene mit ange-
borener Fehlbildung, sondern auch 
Menschen, die an den Folgen einer 
Verätzung der Speiseröhre leiden. 

30 Jahre anerkannte Kompetenz 
hilft helfen …
• KEKS-Medizin-Hotline: unsere 

Fachkräfte beraten Patienten, El-
tern und Ärzte

• KEKS-Beratungsteam: medizi-
nisch, psycho-sozial und interdis-
ziplinär

• KEKS-Familienzentrum: für Be-
troffene und deren Familien

• KEKS-Nachuntersuchungs-
buch: strukturierte Nachsorge 
für alle

• KEKS-Beirat: erfahrene Medizi-
ner stehen uns zur Seite

• KEKS-Netzwerk: regional veran-
kert, bundesweit und internatio-
nal vernetzt

• KEKS-Notfallmanagement: 
schnelle Hilfe in Krisen

• KEKS-Kur: jährliche Schwer-
punktkur für KEKS-Familien 

• KEKS-Bundestreffen: Erfah-
rungsaustausch, Vorträge, Work-
shops

• KEKS-Wissen: 30 Jahre Erfah-
rungsschatz auf Papier und elekt-
ronisch verfügbar

www.keks.org 
Tel. 0711 9537886 

KEKS e. V.

KiDS-22q11 e. V.

www.keks.org

www.kids-22q11.de

KiDS-22q11 e. V. ist eine ge-
meinnützige Organisation, die 

sich für Menschen mit dem De-
letionssyndrom 22q11 und deren 
Angehörige einsetzt. Gegründet 
wurde KiDS-22q11 e. V. im Jahr 
2000 im Olgahospital Stuttgart aus 
der Initiative von Eltern betroffener 
Kinder, deren Ziel es war, die Le-
bensumstände und Entwicklungs-
möglichkeiten für ihre Kinder zu 
verbessern. Heute zählt der Verein 
annähernd 1400 Mitglieder im ge-
samten deutschsprachigen Raum 
und ist Mitglied in einigen deut-
schen und internationalen Patien-
tenorganisationen. Im Mittelpunkt 
der Aufgaben stehen die aktive Be-
treuung betroffener Familien, die 
Förderung und Unterstützung von 

Wissenschaft und Forschung so-
wie der Ausbau von Patienten- und 
Partnernetzwerken. 

Beim Deletionssyndrom 22q11 
ist ein Stück Erbmaterial auf dem 
Chromomosom 22 Band 11 des 
langen Arms (q) verloren gegan-
gen. Dieser Bereich enthält ca. 45 
verschiedene Erbanlagen. Die Aus-
prägung der Krankheitsbilder kann 
dabei sehr unter-
schiedlich sein. 
Die häufigsten 
Erscheinungsbil-
der (bei über der 
Hälfte der Be-
troffenen) sind 
Gesichtsauffäl-
ligkeiten, Herz-
fehler, Neben-
schilddrüsen-
unterfunktion, 
Gaumensegel-

veränderungen, Infektanfälligkeit, 
Sprachentwicklungsverzögerun-
gen, Ernährungsprobleme, Entwick-
lungsverzögerung und allgemein 
verminderte Muskelspannung, 
Intelligenzminderung und Lernstö-
rung, psychische Veränderungen 
und Verhaltensauffälligkeiten.

www.kids-22q11.de 
Tel. 0831 69710560
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Kinder in schwieriger Ernährungssituation e. V. 
(K.i.s.E. e. V.)

LAM Selbsthilfe Deutschland e. V.

K.i.s.E. e. V. ist eine bundesweit 
tätige Initiative von und für El-

tern/Familien mit Kindern in schwie-
riger Ernährungssituation. Unsere 
Kinder und Jugendlichen leiden 
unter sehr seltenen, schweren Er-
krankungen des Magen-Darm-Trak-
tes. Chronisches Darmversagen 
(CDV) im Kindesalter ist Folge von 
angeborenen Fehlbildungen oder 
Entzündungen des Darms. Die Häu-
figkeit wird mit 13,7:1.000.000 Pa-
tienten pro Einwohner angegeben.

Bei den meisten Kindern mit chro-
nischem Darmversagen handelt es 
sich um Kinder und Jugendliche mit 
Kurzdarmsyndrom, nach der chirur-
gischen Entfernung von Darmtei-
len. Ursächlich sind dabei angebo-
rene Fehlbildungen wie z. B. Gas-
troschisis, Dünndarmatresien, NEC 
(nekrotisierende Enterokolitis) oder 
Volvulus. Etwa ein Viertel leidet an 
intestinalen Motilitätsstörungen 
CIPO (chronische intestinale Pseu-
doobstruktion). Hierzu zählen im 
erweiterten Sinne: NID / IDN (Neu-
ronale Intestinale Dysplasie), Agan-
glionose, Morbus Hirschsprung und 
das Zuelzer-Wilson-Syndrom sowie 
Pseudoobstruktionen.

Die Kinder sind zum Teil über Jah-
re, einige sogar lebenslang, auf 
parenterale oder teilparenterale Er-
nährung angewiesen, das heißt pa-
renteral (über Infusionslösungen), 

enteral (per Sondennahrung) oder 
mit Hilfe spezieller Diäten.

Unser Verein vertritt die Interessen 
der kleinen Patientengruppe, ver-
anstaltet medizinisch und pädago-
gisch betreute Ferienfreizeit, Regio-
naltreffen und ein Familienseminar-
wochenende. Zurzeit sind wir rund 
150 Familien mit 430 Mitgliedern.

www.kise-ev.de 
Tel. 04184 2123285 

www.kise-ev.de

www.lam-info.de

Information und Hoffnung

Wir sind eine bundesweite Pa-
tientenvereinigung, die be-

troffenen Frauen und deren Ange-
hörigen beim Umgang mit der sehr 
seltenen, nicht heilbaren Lungener-
krankung „Lymphangioleiomyo-
matose“ (LAM) helfen will. Diese 
Patientinnen sind in Deutschland 
medizinische Einzelfälle. Deshalb 
ermöglicht ihnen die LAM Selbsthil-
fe Deutschland in einem geschütz-
ten Internet-Forum den direkten 
Austausch zum Umgang mit der 
Diagnose und verschiedenen Pro-
blembereichen. Ein persönlicher 
Kontakt zwischen den Patientinnen 
wird durch regelmäßige Treffen in 
sechs Regionalgruppen ermöglicht.

Die LAM Selbsthilfe setzt sich auch 
dafür ein, die medizinischen und 
thera-peutischen Möglichkeiten 

für die Patientinnen zu verbessern. 
Zu diesem Zweck unterstützt und 
fördert der Verein gemeinsam mit 
internationalen LAM-Organisatio-
nen und spezialisierten Ärzten die 
medizinische Forschung zu LAM. 
In Deutschland wurde dazu das 
freiwillige Register für die Lymph-
angioleiomyomatose im Jahre 2012 
begründet und wird weiterhin aus-
gebaut. 

Das Ziel der LAM Selbsthilfe 
Deutschland (e. V.) ist es, die sel-
tene Erkrankung LAM bei Ärzten, 
Patientinnen und in der Öffentlich-
keit bekannter zu machen, um für 
die Patientinnen schneller eine ge-
sicherte Diagnose und die Vernet-
zung untereinander zu ermöglichen.

www.lam-info.de 
Tel. 01805 227117793
0,14 Euro/min
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HELFEN, FÖRDERN,  
INFORMIEREN

Das Usher-Syndrom ist eine ge-
netisch bedingte  Hörsehschä-

digung, die je nach Typ und Verlauf 
auch zur Taubblindheit führen kann. 
Kennzeichnend für das Usher-
Syndrom ist eine Kombination aus 
einer sensorischen Innenohrschä-
digung und der Augenerkrankung 
Retinitis pigmentosa, die vor allem 
mit Nachtblindheit, Blendempfind-
lichkeit und Gesichtsfeldeinschrän-
kung („Tunnelblick“) einhergeht. 

Es werden drei Typen unterschie-
den: USH1 (gehörlos), USH2 (relativ 
stabile Schwerhörigkeit) und USH3 
(zunehmende Schwerhörigkeit). 
Die kombinierte Hör- und Sehschä-
digung führt zu Beeinträchtigungen 
in Kommunikation sowie Orientie-
rung und Mobilität und geht häufig 
mit Isolation sowie emotional-psy-
chischen Belastungen einher.

Ziele und Aufgaben des Vereins

Der Verein „Leben mit Usher-Syn-
drom e. V.“ wurde 2011 gegründet. 
Er umfasst derzeit 176 Mitglieder 
(Stand 05/2014). Der Verein bietet 
Beratung und Unterstützung z. B. 
bei psychologischen und sozial-
rechtlichen Fragen (Antragstellung, 
Vermittlung professioneller Fach-
kräfte, Klagen etc.). 

Informationen rund um das Usher-
Syndrom werden quartalsmäßig 
in einem Magazin bereitgestellt. 
Neben der Aufklärung der Öffent-
lichkeit ist der Erfahrungsaustausch 
besonders bedeutsam, z. B. in dem 
Verein angegliederten Regional-
gruppen, in einer Mailingliste, in 
behindertengerechten Freizeit- und 
Informationsveranstaltungen (z. B. 
das jährlich stattfindende Usher-Se-
minar) sowie in Workshops speziell 
für Angehörige. 

Bedürftige Mitglieder können für 
die Teilnahme an Usher-spezifi-
schen Aktivitäten finanziell unter-
stützt werden.

www.leben-mit-usher.de 
Tel. 02407 572522 

Leben mit Usher-Syndrom e. V.

LEONA – Verein für Eltern chromosomal  
geschädigter Kinder e. V. 

www.leben-mit-usher.de

www.leona-ev.de

LEONA e. V. ist Anlaufstelle für 
alle seltenen Chromosomen-

anomalien, ohne eigenes Selbsthil-
feangebot. Die Kontaktvermittlung 
zwischen Betroffenen ist Schwer-
punkt. Wir vermitteln auch Fami-
lien, deren Kinder andere seltene 
Syndrome, aber vergleichbare Sym-
ptome haben oder in der gleichen 
Region leben. Wir verfügen über 
980 Kontaktadressen zu ca. 410 
Syndromen. 

Wir bieten Unterstützung in allen 
Lebenslagen an: Vom auffälligen 
Schwangerschaftsbefund und der 
damit verbundenen Frage, welche 
Auswirkungen die Störungen ha-
ben können, über den Alltag mit 
chromosomal geschädigten Kin-
dern, Fragen und Problemen zu an-
stehenden Operationen, Therapien, 
Therapeuten, Hilfsmitteln bis hin 
zur Durchsetzung von Ansprüchen 
gegenüber allen Leistungserbrin-
gern. 

Bei aller Seltenheit der einzelnen 
Diagnosen gibt es auch viele Ge-
meinsamkeiten: Wir stärken und 
stützen uns durch unser Netzwerk. 
Dabei hat LEONA kein klassisches 
Selbsthilfeangebot von regelmäßi-
gen Regionaltreffen. Dazu ist die 
Anzahl der Betroffenen pro Syn-
drom zu klein, die Zahl der Diagno-

sen zu groß. Hilfe findet am Telefon, 
per E-Mail oder in geschlossenen 
Internetforen statt. Einmal jährlich 
führen wir unsere bundesweite 
Familientagung durch. Das jährlich 
erscheinende Heft „Einblicke“ mit 
Berichten der Familien und wei-
teren Informationen ist nicht nur 
für die Familien, sondern auch für 
Fachleute eine wichtige Informati-
onsquelle. Neben den bundeswei-
ten Ansprechpartnern gibt es 40 
regionale AnsprechpartnerInnen 
in Deutschland sowie eine in der 
Schweiz. 

www.leona-ev.de 
Tel. 05130 374992
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Lupus Erythematodes Selbsthilfegemeinschaft e. V.

Marfan Hilfe (Deutschland) e. V.

Lupus ist eine seltene Autoim-
munerkrankung, bei der sich 

das Abwehrsystem gegen den ei-
genen Körper richtet, von der vor 
allem Frauen  betroffen sind. Le-
diglich 10% der Betroffenen sind 
Männer.

Es können schwere Entzündungen 
an allen Organen auftreten, Entzün-
dungen der Haut, der Gelenke, der 
Niere und der Blutgefäße sowie 
verminderte Blutkörperchen.

Die Ursachen sind noch nicht voll-
ständig erforscht, wahrscheinlich 
eine Kombination aus genetischen 
Faktoren und Umwelteinflüssen. 
Lupus ist nicht ansteckend, wird in 
der Regel nicht direkt weiter ver-
erbt und ist bisher nicht heilbar. Die 
medikamentöse Behandlung soll 
die mitunter lebensbedrohlichen 
Entzündungen in den Organen 
eindämmen und die Krankheitsak-
tivität durch das überaktive Immun-
system verringern.

Diagnose, Therapie und  
Prophylaxe

Lupus wird aufgrund der vielfältigs-
ten Symptome häufig relativ spät 
erkannt. Doch gerade die Früherken-
nung und -behandlung können eine 
Schädigung der inneren Organe oder 
des Nervensystems verhindern. 
Medikamentös wird die Aktivität 
mit z.B. entzündungshemmenden 

Arzneimitteln, Kortikoiden, Antima-
lariamitteln und Immunsuppressiva 
„heruntergefahren“. Daneben müs-
sen auch auslösende Faktoren, z.B. 
intensive Sonneneinstrahlung, Rau-
chen, Infekte und Stress vermieden 
werden, damit Krankheitsschübe 
nachlassen.

Lupus ist heute relativ gut behan-
delbar, aber mit höherem Lebens-
alter steigt das Risiko von Begleit-
erkrankungen wie Arteriosklerose 
und Diabetes. Der Lupus-Präven-
tions-Pass hilft, das eigene Risiko 
zu mindern.

www.lupus.rheumanet.org 
Tel. 0202 4968797

www.lupus.rheumanet.org

www.marfan.de

Der Verein für Menschen mit 
dem Marfan-Syndrom und ver-
wandten Erkrankungen

B eim Marfan-Syndrom handelt 
es sich um eine Erkrankung des 

Bindegewebes, deren Häufigkeit in 
der Fachliteratur mit einer Prävalenz 
von  1:5.000 bis 1:10.000 angege-
ben wird. Die Wahrscheinlichkeit, 
die Krankheit an einen Nachkom-
men zu vererben beträgt 50%. In 
25–30% tritt das Marfan-Syndrom 
als Spontanmutation auf. Grund für 
diese Erkrankung sind Mutationen 

im Gen für 
Fibrillin, wel-
ches eine der 
wesentlichen 
Komponenten 
der Mikrofibril-
len ist. Diese 
Mikrofibrillen 

bilden das Grundgerüst für die elas-
tischen Fasern und sind in fast allen 
Bereichen des Körpers zu finden.

Die Auswirkungen des Marfan-Syn-
droms sind Veränderungen in ganz 
unterschiedlichen Organsystemen. 
So kommt es im Herz- und Gefäß-
system zu lebensbedrohlichen Er-
weiterungen oder Rissen in der gro-
ßen Hauptschlagader und zu Herz-
klappenfehlern. Hinsichtlich des 
Knochenbaus können Skoliosen 
und Verbiegungen des Brustbeins 
auftreten. Oft sind Betroffene grö-
ßer und schlanker als ihre Familien-
angehörigen. Es können Probleme 
an den Augen (Linsenverschiebun-
gen, Kurzsichtigkeit, Netzhautablö-
sung) auftreten. 

Durch die Aufklärungsarbeit der 
Marfan Hilfe (Deutschland) e. V. 

sollen möglichst viele Ärzte für das 
Thema Marfan-Syndrom sensibi-
lisiert werden. Ein Meilenstein in 
der Betreuung der Menschen mit 
dem Marfan-Syndrom war unsere 
Mitarbeit an der Einrichtung der ers-
ten Marfan-Ambulanz nach §116b 
SGB V. Diese Art der ambulanten 
Versorgung von Patienten mit dem 
Marfan-Syndrom hat sich über das 
Bundesgebiet verbreitet und wird 
von uns weiterhin unterstützt.

www.marfan.de 
www.loeys-dietz.de 
Tel. 0700 22334000 
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B ei der Mastozytose kommt es 
zu einer abnormen Vermeh-

rung von Mastzellen. Mastzellen 
sind für die Abwehr im Organis-
mus verantwortlich. Dafür setzen 
sie chemische Wirkstoffe frei. Auf-
grund von Auslösern, sogenannten 
Triggern, können diese Stoffe stetig 
oder akut ausgeschüttet werden. 
Diese stark überhöhten Mengen lö-
sen die unterschiedlichen Sympto-
me der Mastozytose aus wie Juck-
reiz, Nesselausschlag, Durchfall, 
Erbrechen, Magen-Darmblutun-
gen, Knochen-, Gelenkschmerzen, 
vermehrte Reizbarkeit, Gedächt-
nis- und Konzentrationsprobleme, 
schockähnliche Symptome bis zur 
Anaphylaxie. Es gibt keine Heilung, 
lediglich die Symptome können 
gelindert und die Auslöser gemie-
den werden (beschrieben sind u.a. 

Medikamente, lokale Betäubungs-
mittel, Nahrungsmittel wie Fisch 
oder scharfe Speisen, Alkohol, phy-
sische Faktoren wie starker Tempe-
raturwechsel, emotionaler Stress 
etc.) 

Der Selbsthilfeverein wurde 2002 
gegründet und zählt mittlerweile 
über 500 Mitglieder. Ziel des Ver-
eins ist es, Betroffene und Ange-
hörige aufzuklären, zu informieren 
und zu motivieren mit ihrer chro-
nischen Erkrankung besser umzu-
gehen. Bei einer seltenen Erkran-
kung ist der persönliche Austausch 
untereinander besonders wichtig. 
Wir bieten ihnen die Plattform 
und jährliche Info-Veranstaltungen. 
Wir möchten erreichen, dass die 
Symptome der Mastozytose ernst 
genommen und nicht als Befind-
lichkeitsstörung abgetan werden! 

Angestrebt werden einheitliche Dia-
gnostik-  und Behandlungsstandards. 
Unterstützt werden wir dabei von 
den Ärzten der Mastozytose-Zent-
ren, die sich zu einem Mastozytose-
Kompetenznetzwerk-Deutschland 
zusammengeschlossen haben.

www.mastozytose.de 
Tel. 02156 7757409

Mastozytose e. V.

Morbus Fabry Selbsthilfegruppe e. V.

www.mastozytose.de

www.fabry-selbsthilfegruppe.de

Die Morbus Fabry Selbsthilfe-
gruppe e. V. (MFSH) hat sich 

zum Ziel gesetzt, die medizinisch-
soziale Versorgung von Morbus 
Fabry-Patienten, -Patientinnen und 
ihren Angehörigen zu fördern. Kon-
takte zum Erfahrungsaustausch 
sollen hergestellt werden und wis-
senschaftliche Arbeiten auf dem 
Gebiet gefördert und gesammelt 
werden.

Die MSFH organisiert wissenschaft-
liche Tagungen, nationale Patien-
tentreffen, Informationsveranstal-
tungen (für Patienten/innen Ange-
hörige, Interessenten) und nimmt 

an Kongressen (Informationsstand) 
und Fortbildung teil. Darüber hinaus 
werden die Interessen des Vereins 
gegenüber Patienten, Kostenträger, 
Politik, Standesvertretungen und 
Universitäten vertreten.

Der Verein tritt offensiv in der Öf-
fentlichkeit auf, um das Krankheits-
bild bekannter zu machen.

Folgende Hilfe bieten wir Patien-
ten an:
• Telefonische Beratung-Unterstüt-

zung bei Behörden (Schwerbe-
hindertenausweis, Erwerbsunfä-
higkeit usw.); mögliche Therapie-
optionen werden dem Patienten 
erklärt

• Zusendung von Informationsbro-
schüren und Patienten-Newslet-
ter

• Informationsvermittlung und 
-austausch mittels Internet

www.fabry-selbsthilfegruppe.de 
Tel. 02361 43658
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Morbus Osler Selbsthilfe e. V.

Morbus Wilson e. V.

Der Morbus Rendu-Osler-We-
ber oder hereditäre hämorrha-

gische Teleangiektasie – kurz HHT 
genannt – ist eine seltene, erbliche 
Erkrankung der Blutgefäße und 
des umliegenden Gewebes. Hier-
bei kommt es zu einer krankhaften 
Erweiterung von Blutgefäßen. Un-
ter anderem weiten sich kleinste 
Gefäße von Haut und Schleimhaut 
und sind anschließend als steckna-
delkopf- bis reiskorngroße rote Fle-
cken zu sehen. 

Diese sogenannten Teleangiekta-
sien können überall auftreten, fin-
den sich jedoch besonders in Nase, 
Mund, Gesicht und den Schleim-
häuten des Magen-Darm-Traktes. 
Da die Gefäßerweiterungen sehr 
verletzlich sind, kann es leicht zu 
Einrissen und somit zur Blutung 
kommen. Die ersten Anzeichen der 
Erkrankung zeigen sich meist in der 
Pubertät mit Nasenbluten.

Der Morbus Osler Selbsthilfe e. V. 
ist Ansprechpartner für Betroffene 
und Ärzte. Der Verein hat es sich 
zur Aufgabe gemacht, die Zusam-
menarbeit zwischen Ärzten und Pa-
tienten zu verbessern, Betroffene 
mit Morbus Osler zu beraten und 
die gegenseitige Hilfe zu fördern. 
Er vermittelt Kontakte von ande-
ren Betroffenen und Ärzten und 
betreibt eine intensive Öffentlich-
keitsarbeit. 

Einmal pro Jahr organisiert der 
Verein eine Tagung, auf der medi-
zinische Spezialisten ihre neuesten 
Erkenntnisse über die Erkrankung 
vortragen.

2006 gründete der Verein die Mor-
bus Osler Stiftung. Zweck der 
Stiftung ist es, Aufträge zur Erfor-
schung von Morbus Rendu-Osler-
Weber zu unterstützen.

www.morbus-osler.de 
Tel. 02163 81249

www.morbus-osler.de

www.morbus-wilson.de

Morbus Wilson ist eine Kup-
ferspeicherkrankheit, bei 

der die Leber Kupfer nicht normal 
ausscheiden kann. Etwa einer von 
30.000 Menschen leidet an der erb-
lich bedingten Krankheit. Norma-
lerweise scheidet die Leber über-
schüssiges Kupfer über die Gallen-
flüssigkeit in den Darm aus. Beim 
Morbus Wilson ist diese Fähigkeit 
vermindert. Daher kommt es zu 
Ablagerungen des freien ungebun-
denen Kupfers und zwar zunächst 
in der Leber und später auch in be-
stimmten Regionen des Gehirns, 
den Basalganglien.

Die Zeichen einer Leberschädigung 
reichen von leicht erhöhten Leber-
werten über eine Fettleber bis hin 
zu einer akuten und lebensbedroh-
lichen Leberentzündung oder einer 
Leberzirrhose. Eine Gehirnbetei-
ligung äußert sich ähnlich einem 

Parkinsonsyndrom. Bei Kindern 
steht meistens die Schädigung der 
Leber im Vordergrund – Hepatitis 
oder Leberzirrhose als Folge. Bei 
Jugendlichen sind es neurologi-
sche Ausfälle. 

Auch psychische Veränderungen 
wie Verhaltensauffälligkeiten oder 
Depressionen können auftreten. Ei-
ne Kupferablagerung im Auge zeigt 
sich in einem grünlich-braun ge-
färbten Ring um die Hornhaut des 
Auges. Morbus Wilson ist eine sehr 
seltene Krankheit, die unbehandelt 
tödlich verläuft, früh erkannt aber 
gut behandelt werden kann.

Das Team vom Verein Morbus Wil-
son e. V. informiert und berät Be-
troffene, vermittelt Kontakte, un-
terstützt Forschungsarbeiten, orga-
nisiert Symposien und Workshops 
mit Ärzten. 

www.morbus-wilson.de 
Tel. 08031 249230
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Das mpn-netzwerk e. V. ist eine 
Internet-Selbsthilfeinitiative 

für Patienten mit chronischen my-
eloproliferativen Neoplasien (MPN)
und deren Angehörige. MPN zählen 
zu den seltenen Erkrankungen und 
umfassen die Essenzielle Thrombo-
zythämie (ET), die Polycythaemia 
vera (PV) und die Primäre Myelofi-
brose (PMF), auch Osteomyelofib-
rose (OMF) oder Idiopathische My-
elofibrose (IMF) genannt. 

Ziel des mpn-netzwerk e. V. ist es, 
Betroffene im Umgang mit der Di-
agnose MPN zu unterstützen und 
fundierte Informationen über Sym-
ptome, Diagnostik und Therapie-
möglichkeiten bereitzustellen. 

Außerdem:

• fördern wir die Vernetzung der 
Vereinsmitglieder – über unser In-
ternetforum, eine ständig wach-
sende Zahl von Regionalgruppen 
und unser bundesweites Jahres-
treffen, auf dem führende MPN-
Experten regelmäßig Einblick in 
aktuelle Forschungsergebnisse 
geben;

• pflegen wir vertrauensvolle Kon-
takte zu spezialisierten Hämatolo-
gen, Transplantationsmedizinern 
und Pathologen;

• setzen wir uns dafür ein, den 
Bekanntheitsgrad von MPN bei 
Ärzten, medizinischem Fachper-
sonal und der Öffentlichkeit zu 
erhöhen;

• stellen wir seit 2013 einen Stän-
digen Patientenvertreter im Ge-
meinsamen Bundesausschuss 
(G-BA);

• treiben wir unsere Vernetzung 
mit europäischen MPN-Selbsthil-
feorganisationen voran.

Im Jahr 2008 hat die Weltgesund-
heitsorganisation die chronischen 
myeloproliferativen Erkrankungen 
neu klassifiziert und von Myelopro-
liferative Disorders (MPD) in Mye-
loproliferative Neoplasms (MPN, 
dt.: Myeloproliferative Neoplasien) 
umbenannt. 

www.mpn-netzwerk.de

mpn-netzwerk e. V. 

Mukoviszidose e. V.

www.mpn-netzwerk.de

www.muko.info 

In Deutschland sind rund 8.000 
Kinder, Jugendliche und Erwach-

sene von der unheilbaren Erb-
krankheit Mukoviszidose betroffen. 
Durch eine Störung des Salz- und 
Wassertransports in die Körperzel-
len bildet sich bei Mukoviszidose-
Betroffenen ein zähflüssiges Se-
kret, das Organe wie die Lunge oder 
die Bauchspeicheldrüse irreparabel 
schädigt. Jedes Jahr werden rund 
200 Kinder mit der seltenen Krank-
heit geboren. 

Gemeinsam stark sein

Der Mukoviszidose e. V. vernetzt die 
Patienten, ihre Angehörigen, Ärzte, 
Therapeuten und Forscher. Er bün-

delt unterschiedliche Erfahrungen, 
Kompetenzen sowie Perspektiven 
mit dem Ziel, jedem Betroffenen 
ein möglichst selbstbestimmtes 
Leben mit Mukoviszidose ermögli-
chen zu können. Damit die gemein-
samen Aufgaben und Ziele erreicht 
werden können, ist der gemeinnüt-
zige Verein auf die Unterstützung 
engagierter Spender und Förderer 
angewiesen.

Immer im Auge: das große Ziel

1965 haben Eltern, Freunde und 
Behandler den gemeinnützigen 
Verein mit Sitz in Bonn gegründet. 
Sein großes Ziel ist, Mukoviszidose 
eines Tages heilbar zu machen. Um 
das zu erreichen, gibt der 

Mukoviszidose e. V. „Hilfe zur 
Selbsthilfe“, steht den Patienten 
und ihren Angehörigen mit Rat und 

Tat zur Seite, unterstützt die steti-
ge Verbesserung der Therapien, 
fördert die gezielte Forschung und 
vertritt die Patienten gegenüber der 
Politik. Um bundesweit direkt vor 
Ort Hilfe anbieten zu können, ste-
hen 60 regionale Selbsthilfegrup-
pen und -vereine bereit.

www.muko.info 
Tel. 0228 987800
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Myelitis e. V.

NCL Gruppe Deutschland e. V.

Myelitis e. V. wurde 2006 als deut-
sche Selbsthilfegruppe für Men-
schen mit Transverser Myelitis (TM) 
und deren Familien gegründet. 

Unsere Ziele

• Erfahrungsaustausch
• Unterstützung/Information für 

das Leben mit TM
• Fachartikel-Übersetzungen
• Einsatz für verbesserte Behand-

lungsmöglichkeiten und For-
schungsanstrengungen 

Transverse Myelitis ist eine Seltene 
entzündliche Erkrankung des Rü-
ckenmarks. Die Symptome sind ab-
hängig von der betroffenen Ebene 
im Rückenmark und von der Stärke 
der Schädigung von Myelinrinde 
und Nervenzellen.

Ähnliche Erkrankungen sind akute 
disseminierte Enzephalomyelitis 
(ADEM), die Optikusneuritis und 
das Devic-Syndrom (Neuromyelitis 
optica)

Symptome sind Muskelschwäche, 
Lähmungen, Gefühlsstörungen 
u.v.m.

Ursachen

Die Transver Myelitis  kann sich 
langsam entwickeln; akut, isoliert 
oder in Zusammenhang mit einer 
anderen Erkrankung auftreten, oft 
in Zusammenhang mit viralen oder 
bakteriellen Infektionen. Eine ab-
norme Aktivierung des Immunsys-
tems scheint dafür verantwortlich 
zu sein.

Behandlungsmöglichkeiten

• Kortikosteroide
• Plasmaaustausch
• Immunsuppression
• Rehabilitation entsprechend des 

Wirbelsäulenschadens
• die langfristige Behandlung kon-

zentriert sich auf die Eindäm-
mung der Symptome.

www.myelitis.de 
Tel. 07807 3154 

www.myelitis.de

www.ncl-deutschland.de

D ie Neuronalen Ceroid Lipofus-
zinosen (NCL) sind eine Grup-

pe bislang unheilbarer, rezessiv ver-
erbter, neurodegenerativer Erkran-
kungen im Kindesalter. Verschiede-
ne Gendefekte führen zu einem Be-
ginn in verschiedenen Altersstufen, 
jedoch immer mit dem unaufhaltsa-
men Absterben der Nervenzellen 
im Gehirn. Die Kinder erblinden, 
leiden unter Epilepsie und Muskel-
zuckungen, sie verlieren ihre Spra-
che, ihre Bewegungsfähigkeit, ihre 
geistigen Fähigkeiten ähnlich einer 
Demenz und bauen bis zum Tod – je 
nach Form zwischen ca. 8 –13 oder 
20 – 30 Jahren – immer mehr ab.

In der NCL-Gruppe Deutschland 
unterstützen sich die Familien mit 
derzeit über 50 betroffenen Kindern 
mit Rat und Tat. Dank der guten Zu-
sammenarbeit mit Ärzten läuft nun 
auch die erste Enzymersatzthera-
piestudie für Kinder mit der spätin-
fantilen Form.

Was die Gruppe darüber hinaus be-
sonders macht? Vielleicht die drei-
tägige Jahrestagung mit Vorträgen, 
Workshops und durchgängiger Be-
treuung der betroffenen Kinder und 
Jugendlichen. Oder die speziellen 
Mütter- und Väterwochenenden. 
Ganz sicher gehören die beiden 
10-tägigen Freizeiten über Ostern 
und im Sommer dazu. Oder die klei-
nen und größeren Treffen der gut 380 
Mitglieder in den Regionalgruppen, 
ob Sommerfest, gemeinsamer Bum-
mel über den Weihnachtsmark oder 
Spaziergang im Park mit Picknick.

NCL lässt die Träume der Eltern und 
Kinder platzen – aber wir möchten 
ihnen das Lachen, den Humor und 
die Freude am Leben so weit wie 
möglich erhalten. 

www.ncl-deutschland.de 
Tel. 05771 3255
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Wenn die Niere Eiweiß verliert.

Das idiopathische nephrotische 
Syndrom (INS) ist gekenn-

zeichnet durch einen hohen Eiweiß-
verlust über den Urin und durch 
starken Albumin-Verlust im Blut 
verursachte Ödeme. Das INS ge-
hört zu den seltenen Erkrankungen. 
Es ist eine schubweise auftretende 
Erkrankung und wird standardisiert 
mit Cortison therapiert. Die Kinder 
sind bei Ersterkrankung 2 bis 5 Jah-
re alt. Die Prävalenz ist 2 – 5 von 
100.000 Kindern.

Die etablierten immunsuppressiven 
Standardtherapien erlauben keine 
ursachenangepasste und eine nur 
wenig individualisierte Behandlung 
der Kinder. Eine individuelle Medi-
kation wäre zur Vermeidung von 
unnötigen Spätfolgen sehr wichtig, 
da die Erkrankung nicht nur selten, 
sondern auch sehr heterogen hin-
sichtlich Verlauf, Prognose und The-
rapie ist. 

Das INS teilt das Schicksal anderer 
Seltener Erkrankungen – es gibt kei-
ne Gelder für eine eigene INS-For-
schung. Wenn überhaupt, wird im 
Kontext von Forschungsansätzen, 
die auch andere Nierenerkrankun-
gen betreffen, geforscht.

Die Erstdiagnosen erfolgen zumeist 
zeitnah. Leider gibt es jedoch auch 
immer noch unerkannte Fälle, die 
wegen der zugeschwollenen Augen 
vorwiegend auf Allergien behandelt 

werden. Kinder sterben nach wie 
vor am nephrotischen Syndrom. 

Die psychosoziale Belastung der 
betroffenen Familien ist durch den 
dauernden Alarmzustand durch 
diese tückische Schuberkrankung 
enorm. Der Selbsthilfe mit einem 
Kontakttelefon und jährlichen Tref-
fen kommt hier eine große Bedeu-
tung zu.

www.nephie.de 
Tel. 04792 7490

Nephie e. V.

Netzwerk Hypophysen- und  
Nebennierenerkrankungen e. V.

www.nephie.de

www.glandula-online.de

Das Netzwerk Hypophysen- und 
Nebennierenerkrankungen e. V. 

ist ein gemeinnütziger Verein von 
Betroffenen, Angehörigen und Ärz-
ten. Unserer bundesweit tätigen 
Selbsthilfeorganisation mit 30 Regi-
onalgruppen haben sich mittlerweile 
ca. 2500 Patienten angeschlossen. 

Das Netzwerk ist Ansprechpartner 
und Kontaktadresse für Patienten 
mit folgenden seltenen Erkrankun-
gen, deren Diagnose und Behand-
lung oft sehr komplex ist: Morbus 
Cushing, Prolaktinom, Akromega-
lie, hormoninaktive Hypophysen-
adenome, Diabetes insipidus, Mor-
bus Addison, Hypophyseninsuffizi-
enz, Morbus Conn sowie MEN 1. 

Der Vorstand ist mit Betroffenen 
besetzt und wird von einem wis-
senschaftlichen Beirat von Fachärz-
ten unterstützt.

Wir haben für Patienten, Ange-
hörige, öffentliche Institutionen 
und Therapeuten eine Vielzahl von 
krankheitsbezogenen Broschüren 
erstellt. Zweimal im Jahr erscheint 
unsere renommierte Verbandszeit-
schrift GLANDULA. 

Das Netzwerk fördert und veran-
staltet auch Patientenkongresse, 
Seminare und Weiterbildungsmaß-
nahmen für Betroffene und Ärzte 
und unterstützt die medizinische 
Forschung.

Mitglieder und Betroffene können 
uns Montag bis Donnerstag von 
8.00 bis 12.00 Uhr telefonisch er-
reichen. 

www.glandula-online.de 
Tel. 0911 97920090 
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Netzwerk Neuroendokrine Tumoren (NeT) e. V.

Niemann-Pick Selbsthilfegruppe e. V.

Das Netzwerk Neuroendokrine 
Tumoren (NeT) e. V. ist ein Pati-

entenorganisation für Menschen mit 
der Diagnose „Neuroendokrine Neo-
plasie“, „Neuroendokriner Tumor“, 
„Neuroendokrines Karzinom“, „Kar-
zinoid“, „MEN 1“ sowie für deren 
Angehörige. Es ist das älteste und 
mit ca. 1000 Mitgliedern aus dem 
gesamten deutschsprachigen Raum 
(Stand 07/14) das europaweit größ-
te Netzwerk für diese Erkrankung 
mit steigenden Mitgliederzahlen. Zu 
dem Netzwerk gehören Patienten, 
Angehörige, Ärzte, Pflegekräfte. Es 
besteht eine enge Kooperation mit 
Ärzten und Kliniken mit Expertise für 
Neuroendokrine Neoplasien. 

Angebote und Aktivitäten
• Beratung und Information von Pati-

enten und Angehörigen 
• Kontaktvermittlung unter Betroffe-

nen 
• Kontaktvermittlung zu Behand-

lungszentren und zu fachkompe-
tenten Ärzten

• Vernetzung von Betroffenen, Ärz-
ten, Pflegekräften

• hochkarätiger und umfangreicher 
Medizinisch-wissenschaftlicher 
Beirat 

• regionale Ansprechpartner
• 14 Regionalgruppen: regionale 

Veranstaltungen mit Patientenaus-
tausch und fachärztlichen Vorträ-
gen

• Seminare und Weiterbildungsmaß-
nahmen für Patienten, Angehörige; 
Ärzte, Pflegekräfte

• Überregionaler Neuroendokriner 
Tumortag

• Zeitschrift „DIAGNOSENeT“ mit 
aktuellen Informationen für Betrof-
fene und Ärzte, wissenschaftlichen 
Beiträgen und Erfahrungsberichten

• Fachbroschüren zum Krankheits-
bild

• informative Homepage www.netz-
werk-net.de

• GLORINET-Preis und NeT-Mutma-
cher-Preis 

• Beiträge zur Forschung auf dem 
Gebiet der Neuroendokrinen Neo-
plasien

• Sensibilisierung für die Erkrankung
• Gründungsmitglied der Internati-

onal Neuroendocrine Cancer Alli-
ance (INCA)

• Weltweiter Neuroendokriner Tu-
mortag (Wordwide NET Cancer 
Awareness Day)

• öffentliches und politisches Enga-
gement

www.netzwerk-net.de 
Tel. 0911 2528999

www.netzwerk-net.de

www.niemann-pick.de

Die 1997 gegründete Selbsthil-
fegruppe ist eine gemeinnüt-

zige Vereinigung von Eltern, Medi-
zinern und Freunden, die neben der 
gegenseitigen Unterstützung vor 
allem auch die Forschung und die 
Suche nach Therapiemöglichkeiten 
unterstützt.

Derzeit unterscheidet man bei Mor-
bus Niemann-Pick Typ A, B und C. 
Allen diesen Erkrankungen ist ein 
sehr vielfältiges Erscheinungsbild 
gemeinsam.

Niemann-Pick Typ A und B beruhen 
auf einem vererbten Mangel der 
Aktivität eines Enzyms. Obwohl 
die Typen A und B durch denselben 
Enzymmangel verursacht werden, 
ist die Verlaufsform dieser beiden 
Typen sehr unterschiedlich. 

Typ A ist eine schwere neurologi-
sche Erkrankung, die gewöhnlich 
innerhalb von 2 bis 5 Jahren zum 
Tod führt. 

Betroffene mit Typ B haben we-
nig oder keine neurologischen Be-
schwerden und können ein hohes 
Alter erreichen.

Niemann-Pick Typ C unterscheidet 
sich biochemisch eindeutig von Typ 
A und B. Niemann-Pick C ist eine 
vererbte, vermutliche Stoffwech-
sel-Transportstörung. 

Aufgrund dieses Defekts wird in 
erster Linie Cholesterin über Ge-
bühr in der Zelle gespeichert und 
verursacht durch dieses Verarbei-
tungsdefizit u.a. erhebliche neu-
rologische Schäden und eine Viel-
zahl schwerwiegender Symptome. 

Sprachverlust, künstliche Ernäh-
rung, Bewegungsunfähigkeit, In-
kontinenz u.v.a. 

Kinder oder Jugendliche fallen 
durch Entwicklungsstillstand und 
Verlust bereits erlernter Fähigkeiten 
auf, Erwachsene durch psychische 
Erkrankungen. Die Lebenserwar-
tung ist dadurch in der Regel sehr 
limitiert.

www.niemann-pick.de 
Tel. 07159 43969



Prader Willi Syndrom Vereinigung Deutschland e. V. www.prader-willi.de 

Die Prader Willi Syndrom Ver-
einigung Deutschland e. V. 

(PWSVD) zählt heute bundesweit 
mehr als 700 Mitglieder. Neben ei-
ner Geschäftsstelle in Celle organi-
siert die PWSVD die Mitgliederbe-
treuung in regionalen Gruppen in 
vielen Bundesländern. Wir leisten 
Aufklärung und machen das PWS 
und seine Behandlungsmöglichkei-
ten bekannt. 

Wir unterstützen Ratsuchende in 
allen Lebenslagen und fördern Pro-
jekte zur Verbesserung der Thera-
piemaßnahmen. Zudem treiben wir 
die Errichtung und Erhaltung von 
Wohngruppen und Wohneinrich-
tungen für Menschen mit PWS vo-
ran. Außerdem bieten wir unseren 
Mitgliedern eine erste rechtliche 
Beratung und erste Ernährungsbe-
ratung an. 

Ein Defekt auf Chromosom 15 ist die 
Ursache des Prader-Willi-Syndroms. 
Bei Menschen mit dem Prader-Willi-
Syndrom funktionieren der Hypotha-
lamus und das neuronale System 
anders als bei gesunden Menschen. 
Die Auswirkungen und ihre Ausprä-
gungen sind sehr unterschiedlich. 
Menschen mit PWS sind in der Re-
gel kleinwüchsig. Ihre Muskulatur 
ist insbesondere in den frühen Le-
bensjahren schwach ausgebildet. 

Menschen mit PWS empfinden 
aufgrund der Störung im Hypotha-
lamus kein Sättigungsgefühl, wes-
halb sie ihr Essverhalten nicht regu-
lieren können. Aufgrund einer ver-
minderten Ausschüttung von Sexu-
alhormonen erleben Menschen mit 
PWS ihre Geschlechtsreife zumeist 
nur unvollständig, so dass sie nahe-
zu unfruchtbar bleiben. Intellektuell 
und motorisch sind sie oft nicht 
so leistungsfähig wie ihre Alters-
genossen. Das PWS ist nicht heil-
bar. Aber man kann die Erkrankung 
durch Therapien und Maßnahmen 
in positive Bahnen lenken. 

www.prader-willi.de  
Tel. 05141 3747327

Oxalat ist ein Endprodukt des 
Stoffwechsels und wird, so-

lange die Nierenfunktion ausrei-
chend ist, fast komplett über den 
Urin ausgeschieden. Bei extrem 
hoher Oxalatausscheidung, wie 
bei der primären Hyperoxalurie 
(PH) üblich, ist der Urin immer für 
Calcium-Oxalat (CaOx) übersättigt. 
Dies führt zu Ablagerungen dieser 
Kristalle im Nierengewebe (Neph-
rocalcinose) oder zu Steinbildung in 

den ableitenden Harnwegen. Bei-
des löst eine chronische Entzün-
dungs- und Vernarbungsreaktion 
und schließlich eine Nierenfunkti-
onseinschränkung aus.

Neben der Ablagerung von CaOx 
in den Nieren kommt es bei zuneh-
mender Einschränkung der Nie-
renfunktion zu einer systemischen 
Oxalose, welche u.a. Auge, Herz-
muskel, Gefäßwände, Haut, Kno-
chen und das Zentralnervensystem 
betrifft. Als Folge kommt es ne-
ben der Nierenfunktionseinschrän-
kung zu verschiedenen Oxalose-
typischen Organerkrankungen wie 
Blindheit, Herzrhythmusstörungen, 
nicht mehr therapierbarer Blutarmut 
sowie Oxalat-Knochenerkrankung 
und gegebenenfalls auch zum Tod.

Neben der Möglichkeit des Erfah-
rungsaustauschs zwischen den 
Mitgliedern ist es eine vordringli-

che Aufgabe der Selbsthilfegrup-
pe durch gezielte Verbreitung von 
Informationen über die Krankheit 
gerade solchen Kindern und Perso-
nen zu helfen, bei denen nur einzel-
ne Symptome der Primäre Hyper-
oxalurie vorliegen und bei denen 
noch keine gesicherte Diagnose 
vorhanden ist.

www.ph-selbsthilfe.de 
Tel. 034633 24192

PH-Selbsthilfe e. V.www.ph-selbsthilfe.de
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PRO RETINA Deutschland e. V.

Proteus-Syndrom e. V. 

Wir wollen allen Menschen, 
die von einer Sehverschlech-

terung oder Erblindung aufgrund 
einer Netzhautschädigung bedroht 
sind, neue Chancen geben, durch 
Prävention, Therapie und gemein-
sames Bewältigen ein selbstbe-
stimmtes Leben zu führen.

Unser Zusammenschluss in Form 
einer Selbsthilfevereinigung gibt 
uns die Möglichkeit, unsere Inter-
essen wirksam zu vertreten. Dem 
Selbsthilfegedanken folgend sehen 
wir uns als Gemeinschaft, in der 
sich jedes Mitglied mit seinen Fä-
higkeiten am Vereinsleben beteili-
gen und mitarbeiten kann. 

Unsere Aktiven beraten die Betrof-
fenen und unterhalten ein starkes 
Netzwerk zu externen Partnern: 
Ärzten, Krankenkassen, Forschern, 
Pharma-Industrie, Hilfsmittelher-
stellern, Rehabilitationsträgern, 

Städteplanern, gesellschaftlichen 
und politischen Entscheidungsträ-
gern sowie nationalen und interna-
tionalen Behindertenverbänden.

Die PRO RETINA Deutschland e. V. 
wurde 1977 als bundesweit erste 
Selbsthilfevereinigung für Sehbe-
hinderte und Erblindete mit Netz-
hautdegeneration gegründet und 
blickt auf über dreißig Jahre geleb-
ter Selbsthilfe zurück. Wir sind die 
Organisation in Deutschland, die 
auch für sehr seltene Formen der 
Netzhautdegeneration diagnose-
spezifische Beratung durch selbst 
Betroffene anbieten kann.

Rund 30.000 Menschen in 
Deutschland leiden an Retinitis Pig-
mentosa und am Usher Syndrom, 
hunderttausende an einer Makula-
Degeneration. Daneben vertritt 
PRO RETINA aber auch Unterfor-
men und seltene bis sehr selten 

vorkommende Erkrankungen bzw. 
Syndrome wie z.B. Atrophia gyra-
ta, Bardet-Biedl-Syndrom, Chorio-
ideremie, Kearns-Sayre-Syndrom, 
Lebersche Kongenitale Amaurose, 
Refsum-Syndrom, Zapfendystro-
phie, Zapfen-Stäbchen-Dystrophie 
und Patienten mit einer Makulade-
generation bei hoher Myopie.

www.pro-retina.de 
Tel. 0241 870018

www.pro-retina.de

www.proteus-syndrom.de

„Mama, warum hat der liebe Gott 
mir so große Füße gemacht?“

M it einer Prävalenz von unter 
1:1 Mio. ist das Proteus Syn-

drom eine extrem seltene Erkran-
kung. Dennoch wird es noch immer 
überdiagnostiziert. Inzwischen ver-
stehen wir uns als Selbsthilfe–Or-
ganisation für alle asymmetrischen 
Großwuchssyndrome. Hierzu zäh-
len u.a.:
• Hemihyperplasie- (multiple) Lipo-

matose-Syndrom
• CLOVE(S)-Syndrom (Congenital 

Lipomatous Overgrowth, Vascu-
lar malformations, Epidermal ne-
vi, Scoliosis)

• angeborene Gefäßmalformatio-
nen mit regionalem Großwuchs 
(vormals Klippel-Trenaunay-Syn-
drom)

• Proteus-Syndrom

Meist sind Kinder und Jugendliche 
von der Erkrankung betroffen, da 
das Proteus-Syndrom erst in den 
80er Jahren als Krankheitsbild be-
schrieben wurde. Ältere Patienten 
leben häufig mit anderen (Fehl-)Dia-
gnosen. Die Diagnostik ist so wenig 
entwickelt, dass noch immer eine 
große Unsicherheit auf Seiten der 
Ärzte und Patienten herrscht. Erst 
2011 wurde in den USA das „schul-
dige“ Gen für das Proteus-Syndrom 
identifiziert, 2012 folgte der geneti-
sche Nachweis für das CLOVE(S)-
Syndrom. Das typische Symptom 
aller benannten Syndrome ist ein 
massiver regionaler Großwuchs 
meist einzelner Extremitäten. Die 
Proportionen zwischen einzelnen 
Körperteilen, z. B. zwischen ein-
zelnen Fingern oder Zehen gehen 
verloren (disproportionierter Groß-
wuchs). 

Die größten Probleme sind: völli-
ges Fehlen wirksamer Therapien 
und Behandlungsmethoden, große 
Unwissenheit des medizinischen 
Fachpersonals (wird nur ungern 
eingestanden), Angeglotzt-Werden 
der Betroffenen im öffentlichen 
Raum.

www.proteus-syndrom.de 
Tel. 09405 942590
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DDie pulmonale Hypertonie 
(PH) ist eine seltene, tücki-

sche Krankheit, bei der die Lunge 
und das Herz betroffen sind. Die 
Blutgefäße der Lunge sind stark 
verengt, wodurch der Blutdruck 
in den Lungengefäßen zwischen 
rechter und linker Herzkammer an-
steigt. Dies führt zu einer Durchblu-
tungsstörung der Lunge, zu einer 
verschlechterten Sauerstoffauf-
nahme und zu einer zunehmenden 
Überlastung der rechten Herzkam-
mer bis hin zum Herzversagen.

Menschen mit dieser Krankheit sind 
chronisch kurzatmig und körperlich 
wenig belastbar. Beschwerden sind 

Luftnot bei Belastung, vorzeitige 
Erschöpfung/Ermüdung bei Belas-
tung, Brustenge oder -schmerzen 
bei Belastung, Kollaps, Beinödeme, 
blaue Lippen.

Während noch bis vor wenigen Jah-
ren eine Transplantation der Lunge 
oder von Herz und Lunge als nahe-
zu einzige Therapieoption betrach-
tet wurde, lässt sich heute durch 
einige andere, wirkungsvolle Thera-
pieoptionen die Lebensqualität von 
PH-Patienten verbessern. Eine Hei-
lung der Krankheit ist allerdings bis 
heute nicht möglich. Die Ursachen 
von Lungenhochdruck sind nur un-
zureichend bekannt. 

Der Verein hat einen Informations-
dienst zum Krankheitsbild Lungen-
hochdruck eingerichtet. Er infor-
miert über Symptome, Diagnostik 
und Therapie und vermittelt Kontak-
te zu spezialisierten Ärzten und Kli-
niken. Der Verein berät bei Fragen 
zur sozialen Versorgung, Schule, 
Ausbildung und Beruf. Er fördert die 
medizinische Forschung. Bundes-
weite Patiententreffen mit Angehö-
rigen und Öffentlichkeitsarbeit sind 
ebenso wichtige Aufgabenfelder.

www.phev.de 
Tel. 07242 9534141

pulmonale hypertonie (ph) e. V. 

Selbst Bestimmt Leben Klippel-Feil-Syndrom  
Betroffene und Angehörige e. V.

www.phev.de

www.klippel-feil-syndrom.de

D as Klippel-Feil-Syndrom ist ei-
ne angeborene Fehlbildung 

der Halswirbelsäule, es sind meh-
rere Halswirbel miteinander ver-
schmolzen (Blockwirbelbildung). 
Dieses führt zu einer sichtbaren 
Verkürzung und Bewegungsein-
schränkung des Halses. Eventuell 
zusätzliche auftretende Fehlbil-
dungen: Schulterblatthochstand 
(Sprengelsche Deformität), Ge-
sichtsasymetrie, Rippenanomalien, 
Störung der Fingerentwicklung, 
Gaumenspalte, Zahnanlagestö-
rungen, Nieren- und Harntrakta-
nomalien, Herz- und Kreislaufstö-
rungen, Taubheit und Lähmun-
gen, extreme Weitsichtigkeit. 
Sehr oft leiden Betroffene unter 
Skoliose. Das Klippel-Feil-Syndrom 
gehört zu den seltenen genetisch 
bedingten Erkrankungen, die häufig 
nicht frühzeitig genug diagnostiziert 

werden. Von Klippel-Feil-Syndrom 
(KFS) betroffene Kinder und Er-
wachsene haben kaum Möglich-
keiten sich über die Erkrankung 
und deren Verlauf zu informieren. 
Sie sind in der Regel mit der Krank-
heit allein gelassen. Es fehlt ihnen 
an Informationen, geeigneten An-
sprechpartnern, erfahrenen Ärzten 
und Spezialambulanzen.

Der Verein soll Anlaufstelle 
für alle Kinder und Erwachse-
ne mit dieser oder auch ver-
wandten Erkrankungen sein. 
Er ist Plattform für einen regen Aus-
tausch von Informationen und Er-
fahrungen. Durch eine Vernetzung 
der Betroffenen kann die Öffent-
lichkeit besser informiert werden. 

www.klippel-feil-syndrom.de 
Tel. 0345 6905563
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Selbsthilfe Ichthyose e. V.

Selbsthilfegruppe Blasenekstrophie / Epispadie e. V.

Ichthyose ist ein medizinischer 
Fachausdruck für verschiedene, 

meist schon mit der Geburt auf-
tretende Hauterkrankungen, die 
durch eine vermehrte Schuppung 
der Haut gekennzeichnet sind. 
Die Wahrscheinlichkeit, dass ein 
Ichthyosebaby geboren wird, liegt 
zwischen 1:100 000 und 1:500 000, 
je nach zugrunde liegendem geneti-
schen Defekt.

Die Diagnose „Ichthyose“ bedeu-
tet täglich mehrstündige Behand-
lungen zur Entfernung der ständig 
nachwachsenden Schuppen. Hinzu 
kommen die üblichen Vorurteile 
gegenüber Menschen mit Hauter-
krankungen, die durch die Angst 
vor Ansteckung und das Anlegen 
„ästhetischer Maßstäbe“ noch ver-
stärkt werden.

1996 wurde aus einer kleinen Grup-
pe von 4 Familien heraus der Verein 
Selbsthilfe Ichthyose e. V. gegrün-
det. Innerhalb kürzester Zeit gelang 
es den engagierten Eltern viele wei-
tere Familien zu erreichen. Mittler-
weile sind es fast 480 Mitglieder. 
Einmal pro Jahr gibt es ein bundes-
weites Treffen mit Seminaren, Vor-
trägen und Gesprächsgruppen.

Der Selbsthilfe Ichthyose e. V. arbei-
tet eng mit dem NIRK, dem Netz-
werk für Ichthyosen zusammen.

2006 begann die Vernetzung auf 
europäischer Ebene. Im Mai 2010 
fand die Gründung des Europäi-
schen Netzwerks für Ichthyosen, 
eni, statt.

www.ichthyose.de  
Tel. 033764 20457

www.ichthyose.de

www.blasenekstrophie.de

Epispadie, Blasenekstrophie und 
kloakale Ekstrophie sind Miss-

bildungen des Urogenitaltraktes 
unterschiedlichster Ausprägung, 
jedoch gleichen Ursprungs. Man 
kann von einem generellen Mittel-
liniendefekt (einer Spaltung) spre-
chen, der den unteren Bauchraum 
betrifft und auf eine mangelhafte 
Entwicklung in der embryonalen 
Phase der für diesen Abschnitt ver-
antwortlichen Muskulatur zurück-
zuführen ist.

Die Prävalenz der Blasenekstrophie 
liegt bei 1:40.000, bei der isolierten 
Epispadie bei 1:120.000 und bei der 
kloakalen Ekstrophie bei 1:400.000 
Geburten. 

Trotz moderner Chirurgie und Urolo-
gie bleiben bei den Betroffenen oft 
die fehlgebildeten Genitalien, eine 

damit eventuell 
verbundene sexu-
elle Dysfunktion, 
aber vor allem die 
Kontinenzfrage, 
ein lebenslanges 
Thema. 

Die Selbsthilfegruppe mit derzeit 
270 betroffenen Mitgliedern ist 
bundesweit überregional tätig. Sie 
gehört damit zu den weltweit größ-
ten Fachorganisationen für dieses 
Themengebiet. Neben jährlichen 
Fachtagungen, Regionaltreffen und 
persönlicher Information beteiligt 
sie sich aktiv an der Erforschung 
des Krankheitsbildes. 

Die Selbsthilfegruppe arbeitet eng 
mit Fachärzten aus Deutschland, 
Österreich, der Schweiz und den 
Niederlanden zusammen. 

Außerdem pflegt sie engen Kontakt 
zu Selbsthilfegruppen aus der gan-
zen Welt. 

www.blasenekstrophie.de 
Tel. 0351 64642745 
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Die Selbsthilfegruppe Ektoder-
male Dysplasie e. V. besteht 

seit 1991 und umfasst mittlerwei-
le 250 Familien, überwiegend aus 
Deutschland, Österreich und der 
Schweiz. Die Ziele unserer Selbst-
hilfegruppe sind neben der Aufklä-
rung, die Beratung und der Erfah-
rungsaustausch von Menschen, die 
von der Ektodermalen Dysplasie 
(ED) betroffen sind sowie die Ver-
mittlung von Kontakten unter den 
Betroffenen selbst.

Ektodermale Dysplasie (ED) ist ein 
Sammelbegriff für Erkrankungen, 
die auf erbliche Entwicklungsstö-
rungen des äußeren Keimblattes 
des Embryos (Ektoderm) zurückge-
führt werden. Aus dieser äußeren 
Zellschicht gehen die Haut und ih-
re Anhangsgebilde (Haare, Nägel, 
Schweißdrüsen etc.), die Zähne, 
mehrere Sinnesorgane sowie das 
zentrale Nervensystem hervor. Nur 
wenn mindestens zwei der vom 
Ektoderm abstammenden Organe 
oder Organteile von Fehlentwick-
lungen betroffen sind, wird der 
Begriff der Ektodermalen Dyspla-
sie verwendet, der mehr als 160 
unterschiedliche Merkmalskombi-
nationen bzw. Krankheitsbilder um-
fasst. Ihre Gesamthäufigkeit wird 
auf 1:15.000 geschätzt. 

Die häufigste Krankheitsform ist die 
X-chromosomal vererbte hypohid-
rotische ED (Christ-Siemens-Tou-
raine-Syndrom), deren Hauptmerk-
male fehlende oder deformierte 
Zähne, ein Mangel an Schweiß-
drüsen und anderen Drüsen sowie 
spärliche Körperbehaarung sind.

www.ektodermale-dysplasie.de 
Tel. 07127 969691

Selbsthilfegruppe Ektodermale Dysplasie e. V.

Selbsthilfegruppe für PXE-Erkrankte  
Deutschlands e. V.

www.ektodermale-dysplasie.de

www.pxe-groenblad.de

PXE ist eine veranlagungsbe-
dingte Erkrankung, bei der die 

elastischen Fasern des Bindege-
webes durch Einlagerung von Mi-
neralsalzen verändert werden. Die 
Fasern verlieren ihre Elastizität und 
werden brüchig. 

Die ersten charakteristischen An-
zeichen sind häufig Hautverände-
rungen. Zu Problemen kommt es 
jedoch erst durch Einblutungen im 
Bereich der Macula, dem Fleck des 
schärfsten Sehens. 

Dies kann dann zur Einschränkung 
bis zum kompletten Verlust des 
Sehvermögens führen. Komplika-
tionen im Herz-Kreislauf-System 
können hinzukommen, z. B. Durch-
blutungsstörungen in den Beinen 
begleitet von Wadenschmerzen 
beim Gehen (Schaufensterkrank-
heit), Durchblutungsstörungen der 
hirnversorgenden Gefäße und Ver-
änderungen an den Herzklappen, 
Bluthochdruck u.a. Das Infarktrisiko 
ist erhöht (gegebenenfalls in sehr 
frühem Lebensalter). 

Zurzeit gibt es noch keinen Erfolg 
versprechenden Therapieansatz. 
Ein erstes mutmaßlich verursa-
chendes Gen wurde im Frühjahr 
2000 entdeckt. Seit 2001 findet 
erste PXE-Grundlagenforschung 
in Deutschland (Bad Oeynhausen) 
statt. 

Die Selbsthilfegruppe für PXE-Er-
krankte Deutschlands e. V. arbeitet 
bundesweit und betreut inzwischen 
auch Betroffene in Österreich, der 
Schweiz, Luxemburg und der Tür-
kei. Die SHG PXE hat sich folgende 
Aufgaben gestellt: Öffentlichkeits-
arbeit, Sensibilisierung der Ärzte, 
Förderung der Forschung, Krisenin-
tervention und Anleitung zur Krank-
heitsbewältigung, Kontaktpflege zu 
anderen Selbsthilfeeinrichtungen in 
Europa und den USA. 

www.pxe-groenblad.de 
Tel. 02734 437822
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Selbsthilfegruppe Glykogenose Deutschland e. V.

Selbsthilfegruppe Scleroedema adultorum 
Buschke e. V.

Die Selbsthilfegruppe Glykoge-
nose Deutschland e. V. (440 

Mitglieder) vertritt die Interessen 
Glykogenose-Betroffener und ihrer 
Familien. 

Glykogenosen sind angeborene 
Speicherkrankheiten, gekennzeich-
net durch einen abnormen Gehalt 
an Glykogen im Körpergewebe. Gly-
kogen ist ein wesentlicher Energie-
lieferant des Organismus. Bekannt 
sind 14 Glykogenose-Typen, die 
sich in Krankheitsbild und Therapie 
voneinander unterscheiden (Leber- 
und Muskelformen). Die häufigste, 
Typ I (von Gierke), ist eine Leber-
form. Für Typ II (Morbus Pompe; 
lysosomal) existiert seit 2006 eine 
Enzymersatztherapie. Patienten mit 
Typ III (Cori), IV (Hers), V (McArdle 
als drittstärkste Gruppe) und IX sind 
ebenfalls vertreten.

Information 
und Kom-
munikation 
finden statt 
über Rund-
schreiben, 
die eigene 
Website, die Zeitschrift „Glyko-
Post“ aber auch über Facebook-
Seiten wie „Morbus Pompe“ und 
„McArdle deutsch“.

Die Selbsthilfegruppe

• veröffentlicht Handbücher und 
Ratgeber;

• führt themenbezogene Freizeiten 
durch;

• organisiert Informationsaus-
tausch zwischen Ärzten, Wissen-
schaftlern, Industrie und Patien-
ten (z.B. internationale Konferen-
zen);

• unterstützt die internationale Ver-
netzung von Selbsthilfegruppen;

• arbeitet aktiv mit an internatio-
nalen Projekten wie EUROMAC 
(www.euromacregistry.eu).

Im Sinne einer intensiven For-
schungsförderung ist neben der 
Patientenbetreuung die Unterstüt-
zung einer internationalen Verflech-
tung das vorrangige Ziel der SHG 
Glykogenose.

www.glykogenose.de 
Tel. 02365 931406

www.glykogenose.de

www.scleroedema.de 

Beim Scleroedema adultorum 
Buschke handelt es sich um 

eine seltene Bindegewebserkran-
kung unklarer Ätiologie. Das Krank-
heitsbild wurde 1900 von Buschke 
erstmals als eigenständige Erkran-
kung erkannt, die sich in Klinik und 
Prognose insbesondere von der 
Sclerodermie abgrenzen lässt. Ty-
pisch für das Scleroedema Buschke 
ist das klinische Bild einer flächen-
haften, brettharten, ödematösen 
Schwellung der Haut. 

Bevorzugt betroffen sind gewöhn-
lich Gesicht, Nacken und Stamm 
mit Übergreifen auf die Arme aber 
unter weitgehender Verschonung 
der Beine. Rasch entwickelt sich 
eine flächenhafte, sehr harte, öde-
matöse Schwellung der farblich 
nicht veränderten, allenfalls blasser 
wirkenden Haut. Die Haut fühlt sich 

wie ein aufgeblasener Gummirei-
fen an; sie ist hart, nicht eindrück-
bar und nicht in Falten abzuheben. 
Durch die ballonartige Auftreibung 
der Haut fühlen sich die Patienten 
am Hals stranguliert; sie können 
an Atemnot leiden. Auch die Arme 
sind in ihrer Beweglichkeit einge-
schränkt und werden flektiert vom 
Körper ferngehalten. Hände und 
Füße bleiben frei beweglich. Organ-
komplikationen sind relativ selten. 
Die Ursache ist unbekannt. 

Neben dem Austausch und gegen-
seitigem Beistand ist ein Ziel der 
Selbsthilfegruppe Scleroedema 
adultorum Buschke e. V. das Sam-
meln von neuen medizinischen 
Erkenntnissen für die Behandlung 
sowie die weitere Erforschung der 
Erkrankung. 

www.scleroedema.de  
Tel. 069 93540197
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Sirius e. V. ist der Verein für 
Selbsthilfe, Information und 

Rat im Umgang mit dem Smith-
Magenis-Syndrom (SMS).

Die für SMS typischen Symptome 
wie z. B. Ein- und Durchschlafstö-
rung, Fremd-/Autoaggressivität, 
Lernbehinderung und häufige Mit-
telohrentzündungen reichen für ei-
ne sichere Diagnosestellung nicht 
aus. Gewissheit kann erst eine mo-
lekulargenetische Untersuchung 
bringen.

Seit Januar 2003 ist der SIRIUS e. V. 
Anlaufstelle für betroffene Familien 
und alle Personen, die sich für SMS 
interessieren.

Der Verein organisiert regelmäßige 

Treffen und Fachtagungen für den 
Erfahrungs- und Informationsaus-
tausch.

www.smith-magenis.de 
Tel. 07131 6402806

SIRIUS e. V.

Sklerodermie Selbsthilfe e. V.

www.smith-magenis.de

www.sklerodermie-sh.de

Vor 20 Jahren gründete die Selbst-
hilfe ihre eigene Stiftung und konnte 
für 1 Mio. Euro 48 Forschungspro-
jekte bezuschussen. Die Krankheit 
wurde bekannt, Bestandteil von 
Vorlesungen und für die Forschung 
interessant. 

Vor 10 Jahren startete aus der 
Stiftung heraus das BMBF-Projekt 
Sklerodermie-Netzwerk, dem heu-
te 34 Experten angehören. 

Die Sklerodermie hat ihren Schre-
cken verloren. Ärzte können sich 
Informationen holen und die Pati-
enten an eine erfahrene Selbsthilfe 
verweisen. Sklerodermie kann man 
zwar noch nicht heilen, aber es gibt 
heute viele Therapieoptionen, die 
den Verlauf positiv beeinflussen.  

Ohne die Selbsthilfe wäre sicher-
lich hin und wieder geforscht wor-

den. Aber bestimmt nicht in diesem 
Umfang wie es durch die 30-jährige 
Präsenz der Selbsthilfe passierte. 
Das Diagnosefenster beträgt heute 
im Schnitt noch 1,5 Jahre. 

www.sklerodermie-sh.de 
Tel. 07131 3902425Die Sklerodermie ist eine Au-

toimmunerkrankung, bei der 
sich Bindegewebe verhärtet. Sind 
innere Organe betroffen, können 
diese ihre Funktion nicht mehr 
ausüben – mit den entsprechen-
den Folgen. Vor 30 Jahren war die 
Krankheit unbekannt und gefürch-
tet – von Ärzten wie von Betroffe-
nen. Die Prognose war ungünstig, 
Therapien gab es nicht und bis zur 
Diagnose vergingen ca. 10 Jahre.  

Vor 30 Jahren gründete sich die 
Sklerodermie Selbsthilfe um Exper-
ten ins Boot holen, die Krankheit 
verstehen und Betroffene aufklären 
zu können. 
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SLO Deutschland e. V. –  
Elterninitiative Smith-Lemli-Opitz 

SoMA e. V. 

Nicht in Betroffenheit verharren, 
sondern hoffnungsvoll nach vor-
ne blicken! 

Das Smith-Lemli-Opitz Syn-
drom (SLO) ist eine geneti-

sche Erkrankung, die die kindliche 
Entwicklung bereits im Mutterleib 
beeinträchtigt. Kinder mit SLO-
Syndrom können kein Cholesterin 
herstellen. Cholesterin wird zum 
Aufbau von Zellmembranen, zur 
Nervenumhüllung und zur Bildung 
von bestimmten Hormonen und Vi-
taminen gebraucht, außerdem zur 
Herstellung von Gallensäuren, die 
bei der Verdauung helfen. 

In der 4. – 12. Schwangerschafts-
woche entwickeln sich die Organe, 
wozu eine ausreichende Menge 
Cholesterin benötigt wird. Da SLO 
Kinder dieses Cholesterin nicht her-
stellen können, kann es zu Organ-

fehlbildungen im Mutterleib kom-
men. Die Art und Ausprägungen 
dieser Fehlbildungen können stark 
variieren, die meisten Kinder haben 
Ernährungsprobleme und Gedeih-
störungen. 

Fast alle Kinder mit SLO-Syndrom 
werden mit einem unterentwickel-
ten Gehirn geboren und entwickeln 
sich langsamer als gesunde Kin-
der. Später zeigt sich eine geistige 
Behinderung, die unterschiedlich 
stark ausgeprägt sein kann. Zwar 
lernen nicht alle SLO-Kinder laufen 
und sprechen, viele erwerben aber 
recht gute Sprachkenntnisse und 
praktische Fähigkeiten. 

Die Elterninitiative SLO ist An-
laufstelle für betroffene Familien, 
Freunde und Fachpersonen. SLO 
bietet Beratung, Information und 
Aufklärung. Neben der Öffentlich-

keitsarbeit sind der mediale Aus-
tausch und das jährliche Treffen 
aller Mitglieder und Interessierten 
Schwerpunkte der Vereinsarbeit. 

www.slo-deutschland.de 
Tel. 07073 6254 

www.slo-deutschland.de 

www.soma-ev.de

Verständnis erfahren –  
Lebensqualität gewinnen

SoMA e. V. bietet Beratung 
und Hilfe für Menschen mit 

angeborenen Fehlbildungen im 
Enddarmbereich (anorektale Fehl-
bildungen sowie Morbus Hirsch-
sprung). Bei einer anorektalen 
Fehlbildung ist kein oder ein falsch 
mündender Darmausgang ange-
legt, bei M. Hirschsprung fehlen in 
einem Teil der Darmwand sowie im 
inneren Schließmuskel Nervenzel-

len. 2/3 der Patienten mit anorek-
talen Fehlbildungen haben Begleit-
fehlbildungen (z.B. der Harnwege, 
Geschlechtsorgane, des Skeletts). 
Trotz Operationen verbleiben häufig 
Inkontinenz, Funktionsstörungen 
des Harntrakts oder der Sexualorga-
ne. Hinzu kommt die Tabuisierung 
dieser Folgen in der Gesellschaft.

Ziel von SoMA ist, gemeinsam mit 
Fachleuten, die Nachsorge und The-
rapie und damit die Lebensqualität 
der Betroffenen und ihrer Angehöri-
gen zu verbessern. SoMA begleitet 
dabei in allen Lebensphasen. Neben 
regionalen und bundesweiten Ta-
gungen mit verschiedenen Experten 
gibt SoMA patientenverständliches 
Infomaterial zu Diagnose und Be-
handlung der Fehlbildungen heraus. 

Mitglieder können auch an speziel-
len Angeboten teilnehmen:

• „SoMA-Schwerpunkt-Reha“ für 
Familien mit Kindern ab 5 Jahren; 
Seminar „Das schaffst Du allei-
ne“ – hier lernen Kinder zwischen 
9 und 12 Jahren ihre Nachsorge 
selbständig zu übernehmen; 

• Seminar „Mein Befundordner“ – 
hier stellen sich die Jugendlichen 
der Frage „Was habe ich eigent-
lich?“.

www.soma-ev.de 
Tel. 089 14904262
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STANDBEIN e. V. ist eine im Au-
gust 2007 gegründete Selbst-

hilfegruppe für Menschen mit PF-
FD, Fibula- oder Tibiadefekten so-
wie deren Familien. 

PFFD, Fibula- oder Tibiadefekte sind 
angeborene, komplexe Fehlbildun-
gen der unteren Extremitäten (Ober-
schenkel, Wadenbein, Scheinbein). 
Werden diese nicht angemessen 
versorgt, kommt es zu starken Be-
wegungseinschränkungen. 

Diese Fehlbildungen sind sehr selten 
und die genaue Ursache noch immer 
unbekannt. In Deutschland werden 
pro Jahr lediglich etwa fünf bis zehn 
Kinder mit einer dieser Anomalien 
geboren. Umso wichtiger ist es, die 

Informations- und Beratungssituation 
zu verbessern, aber auch Kinder aus 
Entwicklungsländern medizinisch zu 
unterstützen. Auch Geburtshelfer, 
Kinderärzte und Orthopäden sind oft 
zum ersten Mal mit einer solchen 
Veränderung konfrontiert. Die Suche 
nach geeigneten Behandlungszent-
ren gestaltet sich daher oft schwierig.

Standbein e. V. hat es sich zum Ziel 
gesetzt, den Betroffenen zu helfen 
durch:
• Vermittlung kompetenter An-

sprechpartner zur Sicherung 
bestmöglicher Behandlung in Ko-
operation mit Ärzten und Kliniken,

• Stärkung Betroffener und ihrer 
Familien im Alltag, Hilfestellung 
in sozialrechtlichen Fragen,

• unabhängige medizinische Infor-
mation und Bündelung fachlicher 
Kompetenz,

• Förderung von Forschungsprojek-
ten,

• Unterstützung der Therapien von 
Kindern aus Entwicklungslän-
dern.

www.standbein-ev.com 
Tel. 0421 33629998

STANDBEIN e. V.

Stiff-Person-Syndrom Selbsthilfe Deutschland e. V.

www.standbein-ev.com

www.stiff-person.de

Der Verein engagiert sich für 
Menschen, die von der sehr 

seltenen Krankheit Stiff-Person-
Syndrom betroffen sind und bietet 
Hilfen und Informationen an.

 

Was ist das Stiff-Person-Syndrom?

Beim Stiff-Person-Syndrom (Kurz-
form SPS) handelt es sich um eine 
äußerst seltene Autoimmunerkran-
kung des zentralen Nervensystems 
mit motorischen, vegetativen, 
orthopädischen, neuropsychiat-
rischen und endokrinologischen 
Symptomen.

Statistisch gesehen ist von einer 
Million Menschen eine Person be-
troffen, wobei der Anteil der Frauen 
überwiegt. 

Einige charakteristische Sympto-
me sind 
• ausgeprägte Versteifung der 

Rumpf, Nacken- oder Extremitä-
tenmuskulatur 

• schmerzhafte Krämpfe 
• Muskelstarre mit Bewegungsun-

fähigkeit

• Gangstörung mit „steifbeinigem“ 
Gehen 

• Angstattacken 
• Angst vor freiem Gehen 
• plötzliche Stürze bei vollem Be-

wusstsein 
• gesteigerte Schreckhaftigkeit 

Auffallend ist auch, dass die meis-
ten Patienten an einer weiteren 
Autoimmunerkrankung leiden, z.B. 
Diabetes Typ 1, Schilddrüsenüber-
funktion oder -unterfunktion.

Das Stiff-Person-Syndrom ist bis-
her nicht heilbar und nur schwer zu 
therapieren. Der Schwerpunkt liegt 
zurzeit auf der symptomatischen 
Behandlung. Dabei gilt es, für jeden 
Patienten eine individuelle Medika-
tion zu finden.

www.stiff-person.de 
Tel. 02421 504357
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Tuberöse Sklerose Deutschland e. V.

Turner-Syndrom-Vereinigung Deutschland e. V.

… gemeinsam ein Stück Himmel 
sehen!

Bei der Tuberösen Sklerose 
handelt es sich um eine gene-

tisch bedingte Systemerkrankung 
mit tumorartigen Veränderungen 
in fast allen Organen, die etwa bei 
einem vom 8.000 Neugeborenen 
vorkommt. Angefangen von epilep-
tischen Anfällen über eine geistige 
und körperliche Behinderung bis 

hin zu anderen körperlichen Leiden, 
wie etwa eine durch die Tumoren 
hervorgerufene Niereneinblutung, 
können die Symptome äußert viel-
gestaltig sein. Die Diagnose geht 
daher fast immer mit vielen Unsi-
cherheiten und Ängsten einher. 

An dieser Stelle steht den Betrof-
fenen und ihren Familien der Tube-
röse Sklerose Deutschland e. V. zur 
Seite, der in seiner rund 30-jährigen 
Geschichte zahlreiche Hilfsangebo-
te etablieren konnte. Die Betreuung 
und Beratung sowie die Schaffung 
verschiedener Möglichkeiten zum 
Erfahrungsaustausch gehören da-
bei zu den wichtigsten Bestandtei-
len unserer Arbeit. Daneben spie-
len aber auch laienverständliche 
und medizinisch fundierte Infor-
mationen eine wichtige Rolle, die 
wir in Form von Informationsblät-
tern zu den einzelnen Symptomen 
sowie über verschiedene Bücher 

bereitstellen. Mit dem Ziel, die 
Lebensqualität von Menschen mit 
Tuberöse Sklerose zu verbessern, 
rückt zudem zunehmend die me-
dizinische Betreuung an klinischen 
Einrichtungen in den Fokus. 

Die Etablierung eines Experten-
netzwerkes über die von uns ins Le-
ben gerufene Arbeitsgemeinschaft 
der TSC-Zentren verfolgen wir da-
her ebenso intensiv wie die bereits 
langjährige Förderung verschiede-
ner Forschungsvorhaben.  

www.tsdev.org 
Tel. 0611 4692707

www.tsdev.org

www.turner-syndrom.de

D er Verein hat es sich zur Aufga-
be gemacht, betroffenen Mäd-

chen, Frauen und Schwangeren, 
die von der Diagnose erfahren ha-
ben, zu helfen. Durch Erfahrungs-
austausch und Aufklärung machen 
wir Schwangeren Mut, das Kind mit 
Ullrich-Turner-Syndrom auszutra-
gen. Wir wollen Vorurteile abbauen, 
Informationslücken schließen und 
das öffentliche Interesse wecken. 

Das Ullrich-Turner Syndrom darf 
nicht länger ein Abtreibungsgrund 
sein. Wir finden, dass wir als Be-
troffene sehr gut mit dem Ullrich-
Turner-Syndrom leben können.

Das Ullrich-Turner-Syndrom ist eine 
Fehlverteilung oder strukturelle Ver-
änderung der Geschlechtschromo-
somen, von der nur Mädchen bzw. 
Frauen betroffen sind. Die Ursache 
der Erkrankung ist ungeklärt. Die 

Auswirkungen können sehr ver-
schieden sein; Leitsymptome sind 
Kleinwuchs und die Unfruchtbarkeit 
aufgrund einer zu geringen Ent-
wicklung der Eierstöcke. Hier ist ei-
ne Behandlung mit Wachstumshor-
monen und Östrogenen möglich. 

Dazu können weitere, heute behan-
delbare Probleme kommen (Herz-
fehler, ein so genanntes Flügelfell, 
Nierenprobleme oder Lymphö-
deme). Betroffene Mädchen und 
Frauen sind normal intelligent und 
können ein eigenständiges Leben 
führen. 

Psychische Probleme im Sinne ei-
nes geringeren Selbstwertgefühls, 
Unsicherheit im Umgang mit dem 
eigen Körper und ähnliches sind 
nicht selten aber kein unvermeid-
bares Schicksal. Der Kontakt mit 
anderen Betroffenen oder auch pro-

fessionelle Beratung können dabei 
helfen. 

www.turner-syndrom.de 
Tel. 030 3964498
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Der Verein wurde 1999 unter 
dem Namen „Verein für von 

der von Hippel-Lindau (VHL) Er-
krankung betroffene Familien e. V.“ 
gegründet und 2012 umbenannt. Er 
ist eine bundesweite Organisation 
ohne regionale Unterorganisatio-
nen mit rund 300 Mitgliedern. 

Erkrankungsbild

VHL ist eine seltene, erbliche Tumo-
rerkrankung. Sie kann sich in unter-
schiedlichen Organen des Körpers 
entwickeln. Typischerweise bilden 
sich Tumoren in den Augen, dem 
Zentralnervensystem, den Nieren 

und Nebennieren sowie der Bauch-
speicheldrüse, seltener auch im 
Innenohrbereich, den Nebenhoden 
oder den breiten Mutterbändern. 

Die Schwere der Erkrankung und 
die betroffenen Organe können 
sehr unterschiedlich sein, selbst 
innerhalb einer Familie. Sie tritt am 
häufigsten zwischen dem zweiten 
und vierten Lebensjahrzehnt in Er-
scheinung. 

An VHL erkrankt in etwa eine von 
35.000 Personen. 

Ziele

Im Vordergrund der Vereinsarbeit 
stehen die Information über die 
Erkrankung und die Organisation 
eines kontinuierlichen Erfahrungs-
austauschs. Die Verbesserung der 
Forschungssituation, der Diagno-
sestellung und der medizinischen 
Betreuung von VHL-Betroffenen 
werden gefördert. Dies geschieht 
insbesondere durch den Aufbau 
einer klinik- und forscherunabhän-
gigen Biomaterialbank. 

www.hippel-lindau.de 
Tel. 05931 929552

Verein VHL (von Hippel-Lindau)  
betroffener Familien e. V. 

www.hippel-lindau.de
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VulvaKarzinom-Selbsthilfegruppe e. V.

Das Vulvakarzinom ist eine Er-
krankung, die in der Öffentlich-

keit wenig bekannt ist, obwohl die 
Zahlen seit Jahren steigen. Nach 
aktueller Prognose der Deutschen 
Krebsregister erkranken jährlich 
zwischen 4.100 und 5.700 Frauen 
erstmalig an einem Vulvakarzinom.

Wenn es sich um eine so intime 
Erkrankung wie das Vulvakarzinom 
oder seine Vorstufe (VIN) handelt, 
die den weiblichen Genitalbereich 
betrifft, ist die Scham der Patien-
tinnen meistens sehr groß, wie wir 
durch den Erfahrungsaustausch 
mit betroffenen Frauen immer wie-
der feststellen. Es ist uns wichtig, 
bestehende Tabus und Vorurteile 
gegenüber unserer Erkrankung zu 
beseitigen.

Wir haben mit unserem moderiert 
geführten Internetforum einen Ort 
des Austausches und der Informa-
tion geschaffen. 

Unsere Homepage hat Bereiche, 
die der Öffentlichkeit zugänglich 
sind, registrierten Nutzern zur Verfü-
gung stehen oder nur als geschlos-
sene Benutzergruppe jeweils für 
Betroffene oder ihre Angehörigen 
bestimmt sind. 

Wir möchten betroffenen Frauen 
durch unsere Erfahrungen einen 
Anhaltspunkt geben, welche mo-
dernen operativen Therapieverfah-
ren es gibt und auf welche Min-
destkriterien sie bei der Therapie 
achten sollten, um ein Maximum 
an Lebensqualität zu erhalten.

 
www.vulvakarzinom-shg.de 
Tel. 0176 54059536 

www.vulvakarzinom-shg.de
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Der Begriff Autoinflammation 
wurde erstmals in Zusammen-

hang mit einer Gruppe erblicher 
Syndrome geprägt, die durch perio-
disch wiederkehrende Fieberschü-
be gekennzeichnet sind. Charakte-
ristisch für autoinflammatorische 
Erkrankungen sind systemische 
Entzündungsvorgänge des Körpers 
ohne Anhalt für zugrunde liegende 
Infekte, Allergien, Immundefekte 
oder Autoimmunerkrankungen. 

Die betroffenen Patienten leiden 
vielfach unter kontinuierlichen oder 
wiederkehrenden Hautausschlä-
gen. Zusätzlich können Fieberschü-
be, Gelenk und Kopfschmerzen, 
sowie eine Reihe weiterer Be-
schwerden auftreten. Formen der 
Autoinflammatorischen Syndrome 
sind u.a.: Muckle-Wells Syndrom, 
Schnitzler Syndrom, Systemische 
juvenile Arthritis.

Die Erkrankung (juvenile idiophati-
sche Arthritis) tritt bei rund 1–9 zu 
100.000 Menschen auf.

Der Verein Autoinflammation Net-
work e. V. verfolgt das Ziel die Er-
forschung der Autoinflammatori-
schen Syndrome zu fördern und 
die Betreuung von Patientinnen 
und Patienten mit diesem Kranken-
bild zu verbessern. Er fördert daher 
Projekte, Aktionen und Forschungs-

vorhaben, die die Ursachen und 
Behandlung der Autoinflammatori-
schen Syndrome erforschen oder 
Patientinnen und Patienten mit 
Autoinflammatorischen Syndrome 
über ihre Erkrankung informieren. 

Ein weiteres Ziel des Verbandes ist 
es, den Kenntnisstand zu diesen Er-
krankungen in der Gesellschaft und 
in der Ärzteschaft zu vergrößern, in-
dem er über aktuelle Forschungser-
gebnisse informiert, Fortbildungs-
veranstaltungen organisiert und 
den Austausch untereinander und 
mit internationalen Experten führt.

www.autoinflammation.net 
Tel. 030 450518438

Autoinflammation Network e. V. 
– Außerordentliches Mitglied

Deutsche Uveitis Arbeitsgemeinschaft e. V. 
– Außerordentliches Mitglied

www.autoinflammation.net

www.duag.org

Die Uveitis ist ein Oberbegriff 
für viele entzündliche Erkran-

kungen des Augeninnern, die ihren 
Beginn in der mittleren Schicht der 
Augenwand, in den Strukturen der 
sogenannten Uvea haben. Nicht 
selten entsteht eine Uveitis im Rah-
men anderer Erkrankungen. Beson-
ders häufig sind dies Gelenkerkran-
kungen, z.B. Morbus Bechterew 
oder juvenile idiopathische Arthritis. 

Die Deutsche Uveitis Arbeitsge-
meinschaft  (DUAG) sieht sich als 
Forum für Ärzte und Patienten. Sie 
verfolgt das Ziel, die Situation der 
Uveitis-Patienten in Deutschland 
nachhaltig zu verbessern. Sie klärt 
die Öffentlichkeit über die Krankheit 
Uveitis und ihre Auswirkungen auf, 
gibt Informationsmaterial heraus, 
verbreitet Veröffentlichungen zu der 
Erkrankung, berät und unterstützt 

beim Aufbau neuer regionaler Pati-
entengruppen. 

Außerdem kooperiert die Arbeits-
gemeinschaft mit anderen Patien-
tengruppen (Sarkoidose, Morbus 
Bechterew) und sucht die Zusam-
menarbeit mit dem Berufsverband 
der Augenärzte, der Deutschen 
Ophthalmologischen Gesellschaft 
und der Vereinigung Ophthalmolo-
gischer Lehrstuhlinhaber.

www.duag.org 
Tel. 06471 98057
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FAUN-Stiftung 
– Außerordentliches Mitglied

Heimer Stiftung  
– Außerordentliches Mitglied

D ie gleichzeitige Einschränkung 
von Seh- und Hörsinn zählt zu 

den schwerwiegendsten Behin-
derungen. Für die Betroffenen ist 
eine selbständige Lebensführung 
äußerst erschwert, denn der Aus-
fall des einen Sinnes kann in keiner 
Weise durch den anderen Sinn aus-
geglichen werden.

Beim sogenannten, erblich beding-
ten Usher Syndrom treten zunächst 
Höreinschränkungen bis hin zur 
Taubheit auf. Im späteren Verlauf 
entwickelt sich die Sehbehinde-
rung. Dies bedeutet nicht nur eine 
massive körperliche Einschränkung 
– die Diagnose Usher Syndrom löst 
meist eine tiefgreifende seelische 
Krise bei den Betroffenen aus. Es 
ist die häufigste Ursache der erbli-
chen Blind-Taubheit.

Die FAUN-Stiftung unterstützt ins-
besondere Projekte zur Frühdia-
gnose und Aufklärung sowie zur 
medizinischen Grundlagen- und 
Ursachenforschung des Usher Syn-
droms. Dabei konzentriert sie sich 
auf Projekte, die sich mit Hör- und 
Sehbeschädigungen bei Kindern 
und Jugendlichen befassen. 

www.faun-stiftung.de 
Tel. 0911 5482808

www.faun-stiftung.de

www.heimer-stiftung.de

Für Menschen mit Muskel-
dystrophie/Muskelschwund

Muskeldystrophie (MD) um-
fasst eine Gruppe erblicher 

und stets fortschreitender Muske-
lerkrankungen. Im Verteilungsmus-
ter der betroffenen Muskelgruppen 
und im Schweregrad unterscheiden 
sich die verschiedenen MD Formen 
deutlich. Gemeinsame Symptome 
all dieser Erkrankungen sind ein 
fortschreitender Abbau von Mus-
kelmasse und eine damit verbun-
dene stetig zunehmende Muskel-
schwäche. 

Die Heimer Stiftung wurde 2005 
von Irmgard und Siegfried Heimer 
gegründet. Stiftungszweck ist die 
Erforschung der Ursachen und die 
Verbesserung der Therapiemöglich-
keiten von Muskeldystrophie und die 
Verbesserung der Lebensqualität der 
Betroffenen und ihrer Angehörigen. 
Sie fördert Forschungsvorhaben, die 
neue Erkenntnisse zum Verständnis 
der Ursachen von Muskeldystrophie, 
zur Gesunderhaltung von Muskel-
strukturen, zur besseren Früherken-
nung und zur wirksamen Behandlung 
von bestehenden Leiden erbringen. 
Daneben unterstützt die Stiftung so-
ziale Hilfsdienste, die sich um die Ver-
sorgung muskelkranker Menschen in 
ihrem sozialen Umfeld kümmern. 

Seit dem 1.1.2014 hat die Heimer 
Stiftung die langjährige Zusammen-
arbeit mit dem Muskelzentrum am 
Berufsgenossenschaftlichen Uni-
versitätsklinikum Bergmannsheil 
GmbH in Bochum auf eine neue 
Grundlage gestellt: Gemeinsam mit 
der Klinikleitung und den Fachärz-
ten wurde das Heimer Institut für 
Muskelforschung gegründet.

www.heimer-stiftung.de 
Tel. 0521 410038

ACHSE-MITGLIEDER
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„Stärke finden – Kraft geben“

Bereits im frühen Kindesalter 
setzt bei der Muskeldystrophie 

Duchenne ein progressiv fortschrei-
tender Untergang der gesamten 
Körpermuskulatur ein mit tödlicher 
Folge. Diese Krankheit trifft etwa 
jeden 3.500-sten neugeborenen 
Jungen – und dies weltweit.

Die Diagnosestellung ist für alle El-
tern ein schwerer Schicksalsschlag, 
weil es zurzeit keine Heilung und 

kaum Therapiemöglichkeiten gibt. 
Steroide verlängern die Gehfähig-
keit und Physiotherapie ist wichtig, 
um Kontrakturen und Kraftverlust 
hinauszuzögern. 

Hier steht der Duchenne-Junge 
im Mittelpunkt aller Bemühungen. 
Aber genauso wichtig sind die El-
tern. Ihr eigenes Wohlergehen ist 
Voraussetzung, damit ihr Kind mit 
der Lebenssituation zurechtkom-
men kann. Das vergessen meist 
alle – besonders die betroffenen El-
tern, bis es zu physischen und psy-
chischen Problemen kommt. Die 
hem-Stiftung unterstützt die Eltern 
dabei, ihre eigene Gesundheit zu 
stärken, indem wir ihnen ein indivi-
duelles Gesundheitstraining anbie-
ten. Wir möchten dazu beitragen, 
dass die betroffenen Eltern Stärke 
finden, um selbst Kraft geben zu 
können.

Weiter ist uns wichtig, den Informa-
tionsaustausch und die Vernetzung 
von Wissenschaftlern und Betroffe-
nen zu verbessern und die Öffent-
lichkeit über die Krankheit zu infor-
mieren. Vertreten wird die Stiftung 
durch die hm-FINANZPLANUNG 
GmbH.

www.hem-stiftung.org 
Tel. 040 37501133

Henry und Emil Müller Stiftung 
– Außerordentliches Mitglied

KinderAugenKrebsStiftung 
– Außerordentliches Mitglied

www.hem-stiftung.org

www.kinderaugenkrebsstiftung.de

Die KinderAugenKrebsStiftung 
wurde im November 2009 von 

Monika und Gregor König gegrün-
det, um die Früherkennung dieser 
Krebserkrankung, dem Retinoblas-
tom, zu verbessern, betroffenen 
Kindern und Eltern zu helfen und 
die Forschung voranzutreiben.

Aus eigener Erfahrung wussten 
die Gründer, dass diese leicht zu 
erkennende Krankheit mangels 

Wissen um die Symptome häufig 
nicht rechtzeitig diagnostiziert wird 
(der auf Blitzlichtphotos früh zu er-
kennende weiße Fleck in einem Au-
ge, die sogenannte Leukokorie, ist 
ein für jeden sichtbarer deutlicher 
Hinweis auf die Krankheit). Zudem 
existieren wenige Informationen für 
betroffene Eltern und die Betroffe-
nen selber und es findet im Gegen-
satz zu anderen Krebserkrankungen 
kaum Forschung mit molekularbiolo-

gischen Therapien statt. Diese Situ-
ation war Ausgangspunkt und Moti-
vation für die Stiftungsgründung.

Drei Säulen bilden den Haupttätig-
keitsbereich der Stiftung, von der 
möglichst viele betroffene Famili-
en und vor allem betroffene Kinder 
profitieren sollen: Flächendecken-
de Aufklärung in Kinderarztpra-
xen und der breiten Öffentlichkeit 
über das Retinoblastom mit der 
Kampagne „Weiss sehen“, Unter-
stützung betroffener Familien und 
ihrer Kinder, und Vorantreiben der 
Forschung. Mittlerweile finanziert 
und betreut die KinderAugenkrebs-
Stiftung neun Forschungsprojekte 
zusammen mit Universitätskliniken 
und renommierten Instituten.

www.kinderaugenkrebsstiftung.de
Tel. 0228 688460
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Kindness for Kids 
– Außerordentliches Mitglied

NCL-Stiftung 
– Außerordentliches Mitglied

Stiftung für Kinder mit Seltenen 
Erkrankungen

D ie Stiftung Kindness for Kids 
wurde 2003 gegründet und 

unterstützt Kinder mit Seltenen Er-
krankungen. Die Stiftung ist ein pri-
vates Familienengagement. Die Ver-
waltungskosten werden gesondert 
getragen. Spenden kommen daher 
vollständig den Projekten zugute.

Zusammenhalt gibt Kraft

Die Steigerung der Lebensqualität 
Betroffener steht im Vordergrund 
der sozialen Projekte. Das Herz-
stück bilden dabei unterschiedlichs-
te Ferienaufenthalte für die Kinder 
allein oder die gesamte Familie. 
Vom Chiemsee bis an die Ostsee 
werden deutschlandweit Aufent-
halte organisiert. 

Dabei reicht das Angebot von Feri-
en auf dem Bauernhof über einen 
Segeltörn bis zu einem Surf- und 
Zirkuscamp. Diese sind für die Fa-
milien kostenfrei.

Ziele sind Spaß und Freude für die 
Kinder, Erholung für die Eltern, Aus-
tausch mit anderen Betroffenen 
sowie das Gewinnen von Kraft und 
Energie. 

Forschung ist der Garant für weg-
weisende Erfolge in der Medizin

Im Bereich Grundlagenforschung 
vergibt die Stiftung jährlich ein 
Postdoc/Doktoranden-Stipendium 
an hoch qualifizierte Wissenschaft-
ler in Europa. Ziel ist, das Interesse 
von jungen Forschern für Seltene 
Erkrankungen zu wecken und nach-
haltig Bedeutung zu verleihen.

Seit 2014 schreibt Kindness for 
Kids einen Versorgungspreis (max. 
Dotierung 40.000 EUR) mit dem 
Ziel aus, die Situation von betroffe-
nen Kindern konkret zu verbessern.

www.kindness-for-kids.de 
Tel. 089 21568580

www.kindness-for-kids.de

www.ncl-stiftung.de

Die Abkürzung NCL steht für die 
seltene Krankheit Neuronale 

Ceroid Lipofuszinose, eine autoso-
mal-rezessiv vererbte und bislang 
unheilbare Stoffwechselerkrankung 
bei Kindern, die in unterschiedlichen 
Formen auftreten kann. Sie gehört 
zu den lysosomalen Speicherkrank-
heiten. In Deutschland sind ca. 400 
Kinder von NCL betroffen, weltweit 
sind es rund 50.000.

Bei dieser Kinderdemenz ist auf-
grund eines Gendefekts der Stoff-
wechsel der Nerven- und Sehzellen 
gestört. Die Zellen können sich 
nicht selbst reinigen und sterben 
ab. Erste Symptome zeigen sich 
bei Kindern im Grundschulalter in 
Form einer Sehschwäche, die spä-
ter zur vollständigen Erblindung 
führt. Anschließend kommen der 
Verlust des Kurzzeitgedächtnis und 
der Motorik hinzu – Geist und Kör-
per werden nach und nach gelähmt. 
Die Krankheit führt in vielen qualvol-
len Jahren zum Tod, meist noch vor 
dem 30. Lebensjahr. 

Die gemeinnützige NCL-Stiftung 
wurde 2002 von Dr. Frank Huse-
mann, einem betroffenen Vater ge-
gründet. Ziel der Stiftungsarbeit ist 
es, die Erforschung der Krankheit 
zu fördern, um so erste Therapie- 

und Heilungsmethoden entwickeln 
zu können. Die Stiftung vernetzt 
weltweit NCL-Spezialisten, akqui-
riert Forschungsmittel, vergibt co-
finanzierte Doktorandenstipendien 
und setzt sich für die Aufklärung 
über NCL bei relevanten Ärztegrup-
pen und der Öffentlichkeit ein. 

www.ncl-stiftung.de 
www.ncl-foundation.de 
Tel 040 69666740 

ACHSE-MITGLIEDER
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Gemeinsam gegen die  
Spastische Spinalparalyse

Die Tom Wahlig Stiftung ist die 
weltweit erste Stiftung, die 

sich der Erforschung und Heilung 
der HSP (Hereditären Spastischen 
Spinalparalyse) verschrieben hat. 
Die HSP ist eine fortschreitende, 

erbliche Behinderung, bei der die 
zentralen Nervenbahnen der Be-
troffenen im Rückenmark degene-
rieren. 

HSP-Patienten können immer 
schlechter gehen und sind nach 
einiger Zeit auf den Rollstuhl ange-
wiesen, einige Betroffene leiden 
überdies an Schluckbeschwerden 
und weiteren Symptomen. Die HSP 
tritt bei einigen Menschen bereits 
im Kindesalter auf, bei anderen zei-
gen sich erst deutlich später erste 
Anzeichen. Insgesamt sind der-
zeit ca. 2.000–3.000 Menschen in 
Deutschland an der HSP erkrankt.

Die Tom Wahlig Stiftung wurde 
im Jahr 1998 von Dr. Tom Wahlig 
aus Münster gegründet. Zu diesem 
Zeitpunkt zeigten sich bei seinem 
Sohn Henry die ersten HSP-Symp-

tome. Damals galt die Erkrankung 
als unheilbar und war noch völlig 
unerforscht. Seitdem sind durch 
die Stiftung ca. 40 wissenschaftli-
che Projekte in aller Welt gefördert 
worden, die die Erforschung der 
HSP entscheidend vorangetrieben 
haben. 

Auch wenn die Erkrankung bis heu-
te noch nicht heilbar ist, zeigen sich 
erste Forschungsansätze, die eine 
Stoppung des Krankheitsverlaufes 
oder gar eine Heilung versprechen 
lassen. Für dieses Ziel setzt sich 
die Tom Wahlig Stiftung auch in 
den kommenden Jahren mit voller 
Kraft ein. 

 www.hsp-info.de 
Tel. 0251 20079122

Tom Wahlig Stiftung  
– Außerordentliches Mitglied

www.hsp-info.de

ACHSE-MITGLIEDER

Hedwig Steinberger lebt mit HSP, der Heridetären 
Spastischen Spinalparalyse. Die ersten Symptome 
tauchten auf, als sie 35 Jahre alt war.



Felix hat Mukopolysaccharidose

www.achse-online.de
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Wer hilft, wenn niemand helfen kann?! Rund 4 Mio. Menschen in Deutschland leiden an einer chronischen, seltenen Krankheit. Ein großer 
Teil der Kranken sind Kinder. Die „Seltenen“ fallen durch das Raster unseres Gesundheitssystems. Die ACHSE springt ein, berät Kranke 
und ihre Angehörigen im Umgang mit der Krankheit, fördert das Netzwerk und gibt den „Seltenen“ eine Stimme. Helfen Sie uns zu helfen.  
Mit Ihren Ideen, Ihrem Know-How oder Ihrer Spende – vielen Dank!

Schirmherrin: Eva Luise Köhler

Spendenkonto: ACHSE e.V.
Bank für Sozialwirtschaft
BIC: BFS WDE 33
IBAN: DE89 3702 0500 0008 0505 00



Michael Waechter hat Achondropla-
sie, eine der über 100 Formen des 
Kleinwuchses. Achondroplasie ist die 
häufigste Form des genetisch beding-
ten Kleinwuchses. Sie tritt bei einer 
von 20.000 Geburten auf. Michael 
Waechter studiert Mediendesign und 
verdient nebenbei Geld als Komparse 
in der Oper und als Darsteller einer 
Berliner Burlesque-Show.

102 ACHSE-PARTNER



103

Ärztliches Zentrum für Qualität in der Medizin 
(ÄZQ)

Das Ärztliche Zentrum für Quali-
tät in der Medizin (ÄZQ) ist das 

gemeinsame Kompetenzzentrum 
von Bundesärztekammer (BÄK) 
und Kassenärztlicher Bundesverei-
nigung (KBV) für medizinische Leit-
linien, Patienteninformationen, Pa-
tientensicherheit, Evidenzbasierte 
Medizin und Wissensmanagement 
in der Medizin.

Seit 2013 entwickelt das ÄZQ ge-
meinsam mit der ACHSE Kurzinfor-
mationen für Patienten (KiP) zu aus-
gewählten Seltenen Erkrankungen. 
Damit sollen die Anforderungen an 
Informationen zu Seltenen Erkran-
kungen exemplarisch Anwendung 
finden, die im Aktionsplan des Nati-
onalen Aktionsbündnisses für Men-
schen mit Seltenen Erkrankungen 
(NAMSE) formuliert und empfohlen 
wurden.

Grundlage der evidenzbasierten KiP 
sind systematische Literaturrecher-
chen und -bewertungen. Betroffe-
ne und ärztliche Experten arbeiten 
gemeinsam an der Erstellung. Er-
fahrungswissen aus den Patienten-
organisationen fließt in die Auswahl 
der zu behandelnden Fragestellun-
gen sowie in die verständliche For-
mulierung von Tipps zum Umgang 
mit der Erkrankung ein. 

Die KiP sollen kompakt und laien-
verständlich über Seltene Erkran-
kungen aufklären, das Arzt-Patien-
ten-Gespräch unterstützen und auf 
weitergehende Informationsmög-
lichkeiten hinweisen. Sie sind als 
doppelseitige PDF-Dokumente kos-
tenlos zum Ausdrucken verfügbar. 

Bislang sind sechs der zehn geplan-
ten Kurzinformationen erschienen:
• Erbliche Netzhauterkrankungen 
• Morbus Osler 
• Deletionssyndrom 22q11
• Sarkoidose 
• Mukoviszidose 
• Adrenoleukodystrophie 

Für dieses Projekt sind die Ärztin 
Svenja Siegert (ÄZQ) sowie Dr. 
Frank Brunsmann und Lisa Biehl 
von der ACHSE verantwortlich.

www.seltene.patinfo.org 
Tel. 030 40052501

www.seltene.patinfo.org 

ACHSE-PARTNER

Felix hat das Wiskott-Aldrich Syndrom, ein 
seltener Gendefekt. Er wurde mit einer expe-
rimentellen Gentherapie behandelt und kann 
heute ein fast gesundes Leben leben.
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Die Bundesarbeitsgemein-
schaft SELBSTHILFE von 

Menschen mit Behinderung und 
chronischer Erkrankung und ihren 
Angehörigen e. V. mit Sitz in Düs-
seldorf ist die Dachorganisation von 
116 bundesweiten Selbsthilfever-
bänden behinderter und chronisch 
kranker Menschen und ihrer Ange-
hörigen. Darüber hinaus vereint sie 
13 Landesarbeitsgemeinschaften 
und 5 außerordentliche Mitglieds-
verbände.

Der BAG SELBSTHILFE sind so-
mit mehr als 1 Million körperlich-, 
geistig-, sinnesbehinderte und 
chronisch kranke Menschen an-
geschlossen, die sowohl auf Bun-
des- und Landesebene tätig sind als 
auch auf lokaler Ebene in Selbsthil-
fegruppen und Vereinen vor Ort.

Selbstbestimmung, Selbstvertre-
tung, Integration, Rehabilitation 
und Teilhabe behinderter und chro-
nisch kranker Menschen sind die 

Grundsätze, nach denen die BAG 
SELBSTHILFE für die rechtliche 
und tatsächliche Gleichstellung 
behinderter und chronisch kranker 
Menschen in zahlreichen politi-
schen Gremien eintritt. Auch jene 
Hindernisse zu beseitigen, die der 
Chancengleichheit in der Gesell-
schaft entgegenstehen, gehört 
zu den zentralen Zielen der BAG 
SELBSTHILFE.

Für eine inklusive Gesellschaft – 
gegen Diskriminierung von chro-
nisch kranken und behinderten 
Menschen

Die BAG SELBSTHILFE vertritt als 
bundesweiter Zusammenschluss 
ihrer Mitgliederorganisationen die 
Interessen der Gesamtheit der be-
hinderten und chronisch kranken 
Menschen unabhängig von partei-
politischen oder konfessionellen 
Bindungen als freier Verband. Denn 
die Selbsthilfe kann ihre Aufgaben 
nur dann glaubwürdig vertreten, 

wenn sie grundsätzlich ihre Unab-
hängigkeit und Neutralität auch ge-
genüber Wirtschaftsunternehmen 
sowie den Akteuren im Gesund-
heitswesen, wahrt.

Diese Interessenvertretung erfolgt 
auf der Basis umfassender demo-
kratischer Willensbildungsprozesse 
in der BAG und ihren Mitgliedsor-
ganisationen im Wege der Selbst-
vertretung. 

Die Dachorganisation steht ihren 
Mitgliedsverbänden mit umfassen-
der Beratung zur Seite. Das betrifft 
sowohl vereinsrechtliche Fragen, 
Fragen zu der Selbsthilfeförderung, 
zur Presse- und Öffentlichkeitsar-
beit sowie viele weitere Themen-
felder. Sie bietet durch eine Vielzahl 
von Arbeitskreisen und Veranstal-
tungen eine Austauschplattform für 
die Selbsthilfeverbände sowie zu 
allen übrigen Akteuren im Gesund-
heitswesen und in der Sozialpolitik. 

 BAG SELBSTHILFE e. V. 

Für eine starke Interessensvertretung der Selbsthilfe 

www.bag-selbsthilfe.de

Anlässlich des Internationalen Tages der Menschen mit Behinderung hatte Bundes-
präsident Joachim Gauck den Bundesvorstand und die Bundesgeschäftsführung der 
BAG SELBSTHILFE zum Gedankenaustausch ins Schloss Bellevue geladen.
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Für Transparenz im Gesundheits-
wesen – gegen Benachteiligung 
von pflegebedürftigen, chronisch 
kranken und behinderten Pati-
enten

Durch ihre Einflussnahme auf allen 
staatlichen Ebenen sowie durch 
Aufklärung und Information der Öf-
fentlichkeit wirkt die BAG SELBST-
HILFE darauf hin, behinderte und 
chronisch kranke Menschen an al-
len sie betreffenden Entscheidun-
gen wirksam zu beteiligen. Deshalb 
koordiniert sie als Dachverband der 
Gesundheitsselbsthilfe die Ent-
sendung von Patientenvertretern 
in den Gemeinsamen Bundesaus-
schuss, in das Institut für Qualität 
und Wirtschaftlichkeit im Gesund-
heitswesen, in die Gremien zur 
Qualitätssicherung beim AQUA-
Institut nach § 137a SGB V sowie 
in zahlreiche weitere Gremien des 
Gesundheitswesens.

Seit vielen Jahren setzt sich die 
BAG SELBSTHILFE auch für die 
Belange von Menschen mit selte-
nen Erkrankungen ein und verzahnt 
somit die wertvolle Arbeit der ACH-
SE mit der allgemeinen politischen 
Arbeit im gesundheits- und behin-
dertenpolitischen Bereich. Auch im 

Nationalen Bündnis für Menschen 
mit Seltenen Erkrankungen (NAM-
SE) ist die BAG SELBSTHILFE aktiv 
eingebunden. 

Gemeinsam mit der Bertelsmann 
Stiftung und Dachverbänden der 
größten Patienten- und Verbrau-
cherorganisationen betreibt die 
BAG SELBSTHILFE unter dem Ti-
tel Weisse Liste ein Internetportal, 
das mit verständlichen und geprüf-
ten Informationen bei der Kranken-
haus-, Arzt- und Pflegeheimsuche 
unterstützt. 

Darüber hinaus setzt sich die Dach-
organisation der Selbsthilfeverbände 
für den Erhalt der solidarischen Finan-
zierung der Krankenversicherung so-
wie die Gewährleistung der notwen-
digen Versorgung chronisch kranker 
und behinderter Menschen ein.

Im Jahr 2012 hat die BAG SELBST-
HILFE Meldestellen bei Gewalt in 
der Pflege eingerichtet. Hier erhal-
ten Opfer von Gewalt, egal ob Pati-
ent oder Pflegender, vielseitige Hil-
fe und Unterstützung. So werden 
beispielsweise Präventions- und 
Krisengespräche geführt oder auch 
konkrete Hilfestellungen bei vor-
handenen Konflikten gegeben.

BAG SELBSTHILFE –  
Gemeinsam sind wir stark! 

Im Bereich der Selbsthilfe stellt 
die Bundesarbeitsgemeinschaft 
Informationen für Betroffene zur 
Verfügung, die von der Vermittlung 
von Ansprechpartnern bei Kranken-
kassen und anderen Institutionen 
bis hin zur Vorstellung der entspre-
chenden Antragsverfahren und 
-formulare reicht. In zahlreichen 
Einzelveröffentlichungen infor-
miert die BAG SELBSTHILFE über 
verschiedene Erkrankungen sowie 
über die rechtliche Situation behin-
derter Menschen. Außerdem er-
scheint vierteljährlich die Zeitschrift 
Selbsthilfe, die sich an Einzelmit-
glieder, PolitikerInnen und Akteure 
aus dem Gesundheitswesen sowie 
an andere Interessierte richtet. Mit-
tels der Zeitschrift informiert die 
BAG SELBSTHILFE über die Arbeit 
des Dachverbandes und Projekte 
der Mitgliederorganisationen. Aber 
auch verbandübergreifende The-
men werden behandelt, die dazu 
beigetragen, die Öffentlichkeit für 
die zentralen Themen wie Teilha-
be und gleichberechtigte Teilnah-
me am gesellschaftlichen Leben 
zu sensibilisieren. Darüber hinaus 
bietet jede Ausgabe der Zeitschrift 
einen Ausblick auf wichtige Termi-
ne sowie interessante Bücher und 
bietet Tipps zur Freizeitgestaltung.

Tel. 0211 310060 
www.bag-selbsthilfe.de 
www.selbsthilfe-wirkt.de
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Die Care-for-Rare Foundation 
widmet sich der Förderung der 

Erforschung und Behandlung selte-
ner Erkrankungen bei Kindern – ohne 
Ansehen ihrer nationalen Herkunft. 
Sie ist eine der ersten gemeinnüt-
zigen Stiftungen ihrer Art und will 
dazu beitragen, dass die Waisen der 
Medizin aus dem Schatten treten 
können und zur Avantgarde einer 
neuen Ära einer personalisierten 
Medizin werden. Ein interdisziplinär 
besetztes Kuratorium (darunter zwei 
Nobelpreisträger der Medizin) sowie 
ein international besetzter wissen-
schaftlicher Beirat unterstützen die 
Arbeit der Stiftung. Die Care-for-Rare 
Foundation gliedert ihre Aktivitäten 
in fünf Förderlinien: 

Die Care-for-Rare Alliance umfasst 

ein wachsendes Netzwerk von Ärz-
ten und Wissenschaftlern, die über 
die Ländergrenzen hinweg zusam-
menarbeiten, um die Ursachen sel-
tener Erkrankungen zu verstehen 
und neue Therapien zu entwickeln.

Die Care-for-Rare Academy fördert 
jüngere Ärzte und Wissenschaft-
ler und gibt ihnen die Chance, als 
„physician-scientists“ Grenzgänger 
zwischen der klinischen Praxis und 
naturwissenschaftlichen Grundla-
genforschung zu werden. 

Durch die Care-for-Rare Awareness 
Programme werden Ärzte und breite 
Schichten der Öffentlichkeit zielgrup-
pengerecht über die besonderen Nö-
te von Patienten sowie Fortschritte 
in der Wissenschaft informiert. 

Die Care-for-Rare Awards zeichnen 
herausragende Nachwuchswissen-

schaftler aus und setzen somit ein 
Zeichen, das die Besonderheit und 
die Bedeutung der wissenschaft-
lichen Beschäftigung mit seltenen 
Erkrankungen unterstreicht.

Im Rahmen der Care-for-Rare Aid 
Förderlinie besteht die Möglichkeit, 
individuelle hilfsbedürftige Kinder 
mit seltenen Erkrankungen unabhän-
gig ihrer nationalen oder ethnischen 
Herkunft und unabhängig der finan-
ziellen Möglichkeiten sowie deren 
Familien zu unterstützen. 

Die Care-for-Rare Foundation wurde 
aus der Medizin und Wissenschaft 
heraus gegründet und ist zur Um-
setzung ihres Stiftungzweckes auf 
weitere Unterstützung angewiesen 
(Aufsichtsbehörde Regierungspräsi-
dium Tübingen).w

www.care-for-rare.org

Care-for-Rare Foundation für Kinder mit seltenen 
Erkrankungen: Erkennen – Verstehen – Heilen

Center for Health Economics Research Hannover 
(CHERH) 

www.care-for-rare.org

www.cherh.de

Das Center for Health Econo-
mics Research Hannover ist 

ein vom Bundesministerium für 
Bildung und Forschung (BMBF) 
gefördertes Zentrum in Hannover, 
in dem Mediziner, Ökonomen und 
Gesundheitswissenschaftler der 
Leibniz Universität Hannover (LUH) 
sowie der Medizinischen Hoch-
schule Hannover (MHH) gemein-
sam an gesundheitsökonomischen 
Themen forschen. 

Ein Forschungsschwerpunkt be-
fasst sich mit Seltenen Erkrankun-
gen. Bereits 2009 hat das CHERH 
im Auftrag des Bundesministeriums 
für Gesundheit untersucht, wie sich 

die gesundheitliche Versorgungs-
situation von Menschen mit Sel-
tenen Erkrankungen darstellt und 
welche Maßnahmen ergriffen wer-
den müssen, um eine nachhaltige 
Verbesserung zu erreichen. Darauf 
aufbauend steht am CHERH derzeit 
die Wissensvermittlung über Selte-
ne Erkrankungen durch den Aus-
bau der krankheitsübergreifenden, 
qualitätsgesicherten und internet-
basierten Informationsdatenbank 
ZIPSE (Zentrales Informationsportal 
für Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen) im Fokus. 

In diesem Informationsportal soll 
Wissen bzw. zielgruppenspezifi-

sche Informationen für Betroffene 
und ihre Angehörigen sowie medi-
zinische, therapeutische und pfle-
gerische Leistungserbringer bereit-
gestellt werden. 

Dabei sollen verfügbare Informatio-
nen, insbesondere zur Diagnostik, 
Therapie, Selbsthilfe, Versorgungs-
einrichtungen, Forschung und Re-
gistern anhand spezifischer Krite-
rien qualitätsgesichert gebündelt 
werden. 

www.cherh.de 
www.portal-se.de 
Tel. 0511 7625084
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Central Krankenversicherung AG:  
achse-central-Preis

Commerzbank-Stiftung –  
Engagement für die ACHSE

Die Central Krankenversicherung 
AG ist ein Unternehmen der Ge-

nerali Deutschland Gruppe und zählt 
mit rund 1,8 Millionen Versicherten 
zu den führenden privaten Kranken-
versicherungen Deutschlands. Sie 
steht seit über 100 Jahren für dyna-
mische, kundenorientierte Gesund-
heitslösungen.

Mit dem achse-central-Preis – Ge-
meinsam für Menschen mit Sel-
tenen Erkrankungen würdigt die 
Central seit 2011 Projekte, die zur 
Verbesserung der Versorgung von 
Patienten mit chronischen seltenen 
Erkrankungen beitragen. Die Jury 
des achse-central-Preises setzt sich 
aus renommierten Vertretern aus 
Gesundheitsmanagement, Public 
Health, Medizin, Patientenvertretung 
und Wissenschaftsjournalismus zu-
sammen. Die Auszeichnung wird 
vom Generali Zukunftsfonds unter-

stützt und ist mit 10.000 Euro dotiert. 
Dieser ist eine Institution der Genera-
li Deutschland und bündelt die Aktivi-
täten des gesellschaftlichen Engage-
ments der Versicherungsgruppe.

Der diesjährige Gewinner des achse-
central-Preises ist das Cystinose-
Zentrum Traunstein. Das Kompe-
tenzzentrum für die Speicherkrank-
heit Cystinose hat es sich zum Ziel 
gesetzt, Patienten und Ärzte bundes-
weit fachübergreifend zu betreuen. 
Cystinose ist eine seltene chronische 
Stoffwechselerkrankung, bei der es 
zu einer Anreicherung von Cystin in 
bestimmten Organen kommt. Dies 
kann unbehandelt zum Tod führen. 
Cystinose betrifft vor allem Kinder, 
kann aber auch im Erwachsenenalter 
auftreten.

Die Gewinner des achse-central-Prei-
ses im Überblick:

• 2014: Cystinose-Zentrum Traun-
stein (Klinikum Traunstein, Kliniken 
Südostbayern AG)

• 2013: Projekt „Weiß sehen“ zur 
Früherkennung von Kinder-Augen-
Krebs (Kinder-Augen-Krebs-Stif-
tung Bonn)

• 2012: Sprechstunde für erbliche 
Netzhautdegenerationen (Universi-
tätsaugenklinik Tübingen) 

• 2011: Expertenrat Cystische Fibro-
se (Johann Wolfgang Goethe-Uni-
versität Frankfurt), Befundordner 
für Jugendliche mit anorektalen 
Fehlbildungen (SoMA e. V. Mün-
chen), Therapeutisches Gästehaus 
Neurofibromatose (Bundesver-
band Neurofibromatose Hamburg)

www.central.de/achse-central-
preis 
Tel. 0221 16362310

www.central.de/achse-central-preis

www.commerzbank.de

Gesellschaft entsteht erst durch 
die Beteiligung des Einzelnen. 

Je mehr Menschen aktiv am gesell-
schaftlichen Leben teilhaben, ihren 
Beitrag zu seiner Gestaltung leisten, 
desto vielfältiger und anregender 
zeigt sich die Gesellschaft in ihrer 
Gesamtheit.

Manchmal fällt die Teilhabe schwer. 
So können zum Beispiel Krankheiten 
für die Betroffenen ein Hindernis 
sein. Sie benötigen Unterstützung, 
um dieses zu überwinden und ihren 
eigenen, aktiven Beitrag leisten zu 
können. 

Hier setzt das Engagement der Com-
merzbank-Stiftung ein. Sie arbeitet 
mit verschiedenen Organisationen 
zusammen, die es sich zur Aufgabe 
gemacht haben, Menschen aus den 
verschiedensten gesellschaftlichen 

Gruppen zu einem Leben mit mehr 
Selbstbestimmung zu verhelfen.

Die ACHSE gehört seit 2011 zu den 
Partnern der in Frankfurt am Main 
ansässigen Stiftung. Rund vier Milli-
onen Menschen in Deutschland lei-
den an einer Seltenen Erkrankung. 
Für die Mediziner ist es aufgrund der 
Seltenheit des spezifischen Krank-
heitsbildes eine Herausforderung in 
kurzer Zeit, eine passende Diagnose 
zu erstellen. Oftmals müssen Pati-
enten mehrere Jahre darauf warten 
und unzähligen Untersuchungen bei-
wohnen. Auch kann es – zumindest 
zeitweilig – zu Fehldiagnosen oder 
Fehltherapien kommen. Umstände, 
die es den Betroffenen erschwe-
ren, sich in die Gesellschaft einzu-
bringen. Deshalb unterstützt die 
Commerzbank-Stiftung die ACHSE 
in ihrem Engagement, den von ei-

ner Seltenen Krankheit betroffenen 
Menschen und ihren Familien mit 
Expertenrat zur Seite zu stehen: Die 
ACHSE kann krankheitsbezogene 
Informationen zur Verfügung stellen, 
bei der Suche nach einem bestimm-
ten Spezialisten oder bei der Klärung 
sozialrechtlicher Anliegen helfen. 
Als Dachorganisation von mehr als 
100 Patientenorganisationen setzt 
sie sich auch für eine intensivierte 
Forschung bei Seltenen Erkrankun-
gen ein. Alles, um den „Seltenen“, 
die Rückkehr in ein gesellschaftli-
ches Leben, an dem sie sich aktiv 
beteiligen können, zu ermöglichen. 

www.commerzbank.de

ACHSE-PARTNER
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D ie Deutsche Gesellschaft für 
Kinder- und Jugendmedizin 

(DGKJ) ist die wissenschaftliche 
Fachgesellschaft der gesamten 
Kinderheilkunde und Jugendmedi-
zin in Deutschland. Sie hat aktuell 
ca. 14.800 Mitglieder, die in Kliniken 
und Praxen, in wissenschaftlichen 
Einrichtungen, Forschungsinstitu-
ten und im öffentlichen Gesund-
heitswesen tätig sind. Sie versam-
melt 39 pädiatrische Spezialgesell-
schaften, von der Kinder-Diabetolo-
gie, der Kinder-Rheumatologie über 
die Neuropädiatrie bis hin zu den 
Pädiatrischen Stoffwechselstörun-
gen. Die DGKJ setzt sich für eine 
optimale ambulante und stationäre 
medizinische Versorgung ein. Die 
DGKJ unterstützt die Aus- und Fort-
bildung der Kinder- und Jugendärzte 
sowie die pädiatrische Forschung. 

Die DGKJ unterstützt nachdrück-
lich alle Maßnahmen bzw. Emp-
fehlungen, wie z.B. im Nationalen 
Aktionsplan für Menschen mit Sel-
tenen Erkrankungen, die zu einer 
nachhaltigen Verbesserung sowohl 
der medizinischen Versorgung der 
Betroffenen als auch zur Verbesse-
rung von Forschungsmöglichkeiten 
hinsichtlich Diagnostik und Thera-
pie führen. Die DGKJ richtet u.a. 
jährlich eine Tagung aus, auf der 
mehrere tausend Teilnehmer neue 
Forschungsergebnisse vorstellen 
und diskutieren. Dazu gehören ins-
besondere auch die Seltenen Er-
krankungen. Sie vergibt hochdotier-
te wissenschaftliche Preise. Zudem 
plant die DGKJ Veranstaltungen 
speziell zu dieser Thematik bzw. in-
tegriert die Seltenen Erkrankungen 
in Kurse der Fort- und Weiterbil-
dung. Den zuständigen Ministerien 
und Behörden aber auch für externe 
Anfragen steht die Geschäftsstelle 

der DGKJ als Ansprechpartner zur 
Verfügung und stellt hierfür die not-
wendige Expertise bereit. 

Kinder und Jugendliche mit selte-
nen Erkrankungen werden häufig in 
Spezialambulanzen großer Kliniken 

versorgt. Die DGKJ setzt sich auf 
politischer Ebene für eine (finanzi-
elle) Absicherung dieser Spezialam-
bulanzen ein.

www.dgkj.de 
Tel. 030 30877790

Deutsche Gesellschaft für  
Kinder- und Jugendmedizin (DGKJ)

www.dgkj.de
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Die Europäische Organisation 
für seltene Krankheiten (EU-

RORDIS) ist eine nicht-staatliche, 
patientengeführte Allianz von Orga-
nisationen und Personen, die in Eu-
ropa auf dem Gebiet der seltenen 
Krankheiten tätig sind.

EURORDIS‘ Ziele

• Der Aufbau einer starken euro-
päischen Gemeinschaft von Pa-
tientenorganisationen und Men-
schen, die mit einer seltenen 
Krankheit leben. 

• Auf europäischer Ebene als Stim-
me der Patienten mit seltenen 
Krankheiten arbeiten und gegen 
die Auswirkungen dieser Krank-
heiten auf ihr Leben kämpfen.

EURORDIS vertritt 30 Millionen 
Menschen mit mehr als 6.000 ver-
schiedenen seltenen Krankheiten 
und setzt sich in der Europäischen 
Kommission und anderen Institutio-
nen für Programme ein, die auf die 
Bedürfnisse dieser Patienten und 
ihrer Familien eingehen.

Unsere Kraft kommt aus unserer 
Zahl und aus unserer koordinierten 
gemeinsamen Arbeit: EURORDIS 
hat mehr als 600 Mitgliedsorgani-
sationen in 58 Ländern.

EURORDIS nutzt seine herausge-
hobene Position in der Gemein-
schaft der seltenen Krankheiten 
zur Information, Fortbildung und 
Aufklärung über seltene Krankhei-
ten. Wir schufen und koordinieren 
im internationalen Rahmen den Tag 
der Seltenen Erkrankungen.

Gesundheitspolitik &  
Öffentliches Gesundheitswesen

EURORDIS setzt sich für die Ent-
wicklung nationaler Strategien für 
die seltenen Krankheiten auf euro-

päischer und nationaler Ebene ein 
und unterstützt aktiv deren Einfüh-
rung. Wir organisieren die von uns 
ins Leben gerufenen Europäischen 
Konferenzen für Seltene Erkrankun-
gen (ECRD).

EURORDIS organisiert Umfragen 
und leitet Projekte mit dem Ziel, 
den Patienten in den sie betref-
fenden Gesundheitsprogrammen 
eine Stimme zu verleihen. Darauf 
aufbauend schlagen wir situations-
gerechte Organisationsmodelle für 
medizinische und soziale Dienste 
vor, speziell für Expertenzentren 
und Europäische Referenz-Netz-
werke, Patienten-Datenbanken und 
Registraturen, genetische Tests, 
genetische Beratung und Neuge-
borenen-Screening. 

Forschung, Medikamente &  
Therapien 

EURORDIS wirbt für eine anhal-
tende und vorrangige Berücksich-
tigung der seltenen Krankheiten in 
Forschungspolitik und Förderpro-
grammen der EU.

EURORDIS greift in die gesetz-
gebenden Verfahren für Orphan-
Medikamente, neuartige Therapien 
und pädiatrische Medikamente ein 
und arbeitet zusammen mit der 
Industrie für eine beschleunigte 
Entwicklung und Verbreitung von 
Therapien. Wir werben für bessere 
Verfügbarkeit von Medikamenten 
mit offener, qualitätsvoller Informa-
tion der Patienten.

Wir vertreten die Bedürfnisse der 
Patienten in europäischen For-
schungsnetzwerken und befähigen 
Patienten zur Beteiligung an klini-
scher Forschung.

Information & Vernetzung  

Der Rat der Nationalen Allianzen 
(CNA) vernetzt 33 Allianzen aus 
31 Ländern. Durch Zusammenar-
beit auf europäischer Ebene kön-
nen Nationale Allianzen für seltene 
Krankheiten Informationen und Er-
fahrungen teilen und gemeinsam 
an Projekten, wie dem Tag der sel-
tenen Krankheiten, arbeiten. Der 
Rat der europaischen Verbände für 
seltenen Krankheiten (CEF) ist eine 
Plattform für den Austausch von 
Information und Zusammenarbeit 
über das Netzwerk von über 40 
Förderationen für spezifische selte-
ne Krankheiten. 

RareConnect ist ein Online-Netz-
werk, das Menschen mit seltenen 
Krankheiten global verbindet. Der-
zeit sind mehr als 50 Gemeinden 
online. Ein Übersetzungsservice 
ermöglicht Menschen aus verschie-
denen Ländern, Ideen, Heraus-
forderungen und Erfahrungen mit 
Experten und anderen Patienten 
auszutauschen. Mehr Information:  
www.rareconnect.org

www.eurordis.org 
Tel: +33 (1) 56.53.52.10 
 

EURORDIS  

Die Europäische Organisation für seltene Erkrankungen

www.eurordis.org
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Viele seltene chronische Erkran-
kungen bedeuten für die be-

troffenen Menschen eine deutliche 
Verminderung ihrer Lebensqualität 
und Lebensdauer. Durch den Man-
gel an Forschung fehlen den „Wai-
senkindern der Medizin“ Medika-
mente und Therapien. 

Im März 2006 wurde die Eva Luise 
und Horst Köhler Stiftung für Men-
schen mit Seltenen Erkrankungen 
gegründet. Sie möchte Menschen 
mit Seltenen Erkrankungen gezielt 

im Bereich der Forschung unter-
stützen. Das zentrale Anliegen der 
Stiftung ist es, dazu beizutragen, 
dass Menschen mit Seltenen Er-
krankungen schneller als bislang 
eine Diagnose erhalten, damit 
möglichst früh, kompetent und ef-
fektiv geholfen werden kann. Sie 
stellt Mittel für die Ursachen- und 
Therapieforschung bereit. Darüber 
hinaus fördert und vernetzt sie Wis-
senschaftler und ermöglicht damit 
Forschungsimpulse.

In Kooperation mit der ACHSE ver-
leiht die Eva Luise und Horst Köhler 
Stiftung seit 2007 einmal im Jahr 
den mit 50.000 Euro dotierten Eva 
Luise Köhler Forschungspreis für 
Seltene Erkrankungen. Ziel des 
Forschungspreises ist es, die Erfor-
schung Seltener Erkrankungen, die 
in Deutschland noch nicht ausrei-
chend gefördert wird, anhand bei-
spielhafter Projekte voranzutreiben. 

Forschen, helfen, heilen – dieser 
Dreiklang ist für Menschen mit Sel-
tenen Erkrankungen von zentraler 
Bedeutung. 

www.evaluiseundhorstkoehler-
stiftung.de 
Tel. 0228 204690

Eva Luise und Horst Köhler Stiftung  
für Menschen mit Seltenen Erkrankungen

www.evaluiseundhorstkoehlerstiftung.de

ACHSE-PARTNER

Verleihung des Eva Luise Köhler Forschungspreises 2014 in der Telekomrepräsentanz Berlin, v.l.n.r.: Christoph Nachtigäller (Vorsit-
zender ACHSE), Prof. Dr. Annette Grüters-Kieslich (Vorsitzende Eva Luise und Horst Köhler Stiftung), der Preisträger Prof. Dr. Niels 
Birbaumer, Eva Luise Köhler, Bundesgesundheitsminister Herrmann Gröhe und Bundespräsident a.D. Prof. Dr. Horst Köhler 
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Forschungsnetzwerk Research for Rare  

Krankheitsursachen zu erforschen, 
rasche und zielführende diagnos-

tische Methoden zu entwickeln, neue 
Behandlungsverfahren zu erproben – 
das sind die Ziele der Forschungsver-
bünde für seltene Erkrankungen. Der Weg dorthin ist jedoch weit. Um gemeinsam schneller zum Ziel zu kommen, 
haben sich Wissenschaftlerinnen und Wissenschaftler der deutschen Forschungsverbünde für seltene Erkrankungen 
zusammengeschlossen. 

Im Research for Rare – Netzwerk werden übergeordnete Fragen wie Plattformtechnologien, Nachwuchsförderung 
oder Wissenschaftskommunikation sowie Themen der internationalen Vernetzung behandelt. Im Herbst 2014 richtet 
das Konsortium ein internationales Fachsymposium mit dem Titel „The translational science of rare diseases – from 
Rare to Care II“ aus. Die Forschungsverbünde für seltene Erkrankungen arbeiten eng mit Vertretern der Patienten-
selbsthilfe und mit den neu entstehenden Zentren für Seltene Erkrankungen zusammen. Daraus resultiert ein starker 
Bezug zur klinischen Praxis und neue Forschungsergebnisse können rasch in die Patientenversorgung einfließen.

Die Forschungsverbünde auf einen Blick: 

• Autoinflammatorische Syndrome bei Kindern 
und Jugendlichen (AID-NET)  
Prof. Dr. Johannes Roth, Universität Münster

• Zelluläre Verfahren für seltene Lungenerkran-
kungen (CARPuD 2) 
Prof. Dr. Ulrich Martin, Medizinische Hochschule 
Hannover

• Kraniofaziale Entwicklungsstörungen (FACE)  
Prof. Dr. Bernhard Zabel, Universitätsklinikum Frei-
burg

• Genetische Modifikation des CFTR-Gens bei zys-
tischer Fibrose (GALENUS) 
Prof. Dr. Joseph Rosenecker, LMU München

• Leichtketten (AL-) Amyloidose (Geramy) 
PD Dr. Stefan Schönland, Universitäts-Klinikum Hei-
delberg

• Erbliche Netzhauterkrankungen (HOPE)  
Prof. Dr. Bernd Wissinger, Universität Tübingen

• Imprinting-Erkrankungen (Imprinting) 
Prof. Dr. Bernhard Horsthemke, Universitätsklini-
kum Essen

• Neurologische und Ophthalmologische Ionenka-
nalerkrankungen (IonNeurONet)  
Prof. Dr. med. Holger Lerche, Universität Tübingen

• Mitochondriale Erkrankungen (mitoNET) 
Prof. Dr. Thomas Klopstock, LMU München

• Motoneuronerkrankungen (MND-net) 
Prof. Dr. Albert Ludolph, Prof. Dr. Jochen Weis-
haupt, Universität Ulm

• Primäre Immundefekterkrankungen (PID-NET) 
Prof. Dr. Christoph Klein, LMU München

• Translationale Sarkomforschung (TranSarNet) 
Prof. Dr. Heribert Jürgens, Universitätsklinikum 
Münster

Folgende Verbünde mit ehemaliger BMBF-Förderung 
sind weiterhin im Research4Rare – Netzwerk aktiv:

• Kongenitale uro-rektale Malformationen  
(CURENet) 
Dr. Ekkehart Jenetzky, Heidelberg; PD. Dr. Heiko 
Reutter, Universitätsklinikum Bonn 

• Epidermolysis bullosa (EB-net) 
Prof. Dr. Leena Bruckner-Tuderman, Universitätskli-
nikum Freiburg

• Muskeldystrophien (MD-NET) 
Prof. Dr. Maggie Walter, Universitätsklinikum Mün-
chen

• Ichthyosen und verwandte Verhornungsstörun-
gen (NIRK) 
Prof. Dr. Heiko Traupe, Universität Münster

• Angeborene Störungen der Blutbildung (BMFS) 
Dr. Cornelia Zeidler, Medizinische Hochschule Han-
nover

www.research4rare.de 
Tel. 089 440055126

ACHSE-PARTNER

www.research4rare.de



ACHSE-PARTNER112

Wer hilft weiter, wenn Kinder 
und deren Eltern oder Er-

wachsene und deren Angehörige 
mit einer seltenen Erkrankung kon-
frontiert werden? Einfach mal den 
Arzt oder Apotheker zu fragen, hilft 
bei vielen seltenen Erkrankungen 
zumeist erst mal nicht entschei-
dend weiter. 

Glücklicherweise gibt es mittler-
weile eine Vielzahl von Netzwerken 
und Dachverbänden, die in ganz 
verschiedener Weise weiterhelfen 
können. „Kindernetzwerk für Kinder, 
Jugendliche und (junge) Erwachse-
ne mit chronischen Krankheiten 
und Behinderungen e. V.“ ist eine 
Organisation, die sich seit 1992 auf 
die Unterstützung von Kindern und 
jungen Menschen mit chronischen 
Erkrankungen spezialisiert hat. Kon-
kret bietet das Kindernetzwerk den 
von einer seltenen Erkrankung be-
troffenen Familien u.a.:
• Kurze und kompakte Krankheits-

übersichten zu rund 200 seltenen 
Erkrankungen

• Über diverse Datenbanken, zum 
Beispiel Adressen von Selbsthil-
fevereinigungen sowie von be-
troffenen Kindern mit seltenen 
Erkrankungen

• Klärung weitergehender Schrit-
te bei Verdacht oder Diagnose 

einer seltenen Erkrankung über 
den Kindernetzwerk-Beraterkreis 
oder gegebenenfalls auch über 
ausgewiesene Spezialisten bzw. 
Humangenetiker

• Verweis auf Zentren oder andere 
Spezialisten für seltene Erkran-
kungen

Als Dachverband bündelt Kinder-
netzwerk e. V. aber auch das Er-
fahrungswissen und die speziellen 
Belange von Kindern und jungen 
Menschen mit chronischen Erkran-
kungen und trägt diese zusammen 
mit den Eltern in die Politik, zu den 
Leistungsträgern und in die Öffent-
lichkeit.

Kontakt:  
Birgit Fuchs 

www.kindernetzwerk.de  
www.netzwerk-kindergesund-
heit.de

Kindernetzwerk e. V. 

LICHTBLICK – Service-Stelle der AOK  
Rheinland/Hamburg 

www.kindernetzwerk.de 

www.vigolichtblick.de 

Das Bedürfnis nach Informa-
tionen, Organisationshilfen 

und Gesprächsmöglichkeiten ist 
bei Menschen mit schweren oder 
chronischen Erkrankungen und ih-
ren Angehörigen groß. Unterstüt-
zung ist oftmals nicht ausreichend 
vorhanden. 

Die AOK Rheinland/Hamburg stellt 
sich dieser Herausforderung: Mit 
der Service-Stelle LICHTBLICK bie-
tet sie nicht nur ihren eigenen Versi-
cherten, sondern auch den Mitglie-
dern der ACHSE unabhängig von 
der Krankenkassenzugehörigkeit im 

Rahmen der Selbsthilfeförderung 
nach § 20c SGB V kostenlose te-
lefonische Beratung zu Leistungs- 
und Versicherungsfragen und zu 
psychosozialen Fragestellungen. 

Das LICHTBLICK-Team weiß um 
die besondere Lebenssituation von 
Menschen mit seltenen Erkrankun-
gen, hat ein offenes Ohr und nimmt 
sich für Gespräche und Recherchen 
viel Zeit:

„Wir wollen verlässliche Infor-
mationen vermitteln und dadurch 
Betroffene vor zusätzlichen Belas-
tungen durch mühevolles Suchen 
nach geeigneten Ansprechpartnern 
schützen.“

In Zusammenarbeit mit der ACHSE 
strebt die AOK Rheinland/Hamburg 
einen weiteren Ausbau des Netz-

werkes für Menschen mit seltenen 
Erkrankungen an. 

Ansprechpartnerinnen im  
Hundertwasser Haus Essen:         
• Martina Geurtz, Sozialversiche-

rungsfachangestellte 
• Doris Müller, Diplom-Sozialarbei-

terin   

Unter dieser kostenlosen Telefon-
nummer helfen wir Ihnen gerne: 

www.vigolichtblick.de  
Tel. 0800 3737374 (kostenlos)
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Medizinische Informatik (MI) am Institut für  
Medizinische Biometrie, Epidemiologie und  

Informatik (IMBEI) der Universitätsmedizin Mainz

Die Medizinische Informatik 
(MI) unter Leitung von Prof. 

Dr. med. Frank Ückert am Institut 
für Medizinische Biometrie, Epi-
demiologie und Informatik (IMBEI) 
der Universitätsmedizin Mainz hat 
umfangreiche Erfahrung im Be-
reich der Informations- und Kom-
munikationstechnologien, wie z.B. 
der Registerentwicklung für selte-
ne Erkrankungen, Pseudonymisie-
rungsverfahren, Metadaten- und 
Biomaterialbankenverwaltung. So 
konnte die Abteilung auch vorhan-
dene Dokumentationslösungen für 
Patientenregister optimieren. 

Durch verschiedene Funktionen in 
nationalen Gremien (z.B. Vorstand 
der Technologie- und Methoden-
plattform für die vernetzte medizini-
sche Forschung (TMF) e. V., aktive 

Teilnahme an Tätigkeiten des Nati-
onalen Bündnis für Menschen mit 
Seltenen Erkrankungen, Aktivitäten 
in dem Zusammenschluss der 16 
BMBF-geförderten Netze seltener 
Erkrankungen, diverse Gutach-
terfunktionen) wurde ein breiter 
Rückhalt in der Gesundheits- und 
Forschungslandschaft auch der sel-
tenen Erkrankungen geschaffen. 

Als jüngste Beispiele der Kompe-
tenzen der Mainzer Medizinischen 
Informatik im Bereich Seltener Er-
krankungen können die Bewilligun-
gen der Projekte „SE-Atlas – Versor-
gungsatlas Seltene Erkrankungen: 

Kartierung von Versorgungseinrich-
tungen für Menschen mit Seltenen 
Erkrankungen“, „ZIPSE – Zentrales 
Informationsportal für Seltene Er-
krankungen“ sowie „OSSE – Open-
Source-Registersystem für Seltene 
Erkrankungen in der EU“ durch das 
Bundesministerium für Gesund-
heit angeführt werden. Die Projek-
te werden hauptsächlich von der 
AG eHealth unter der Leitung von 
Herrn Tobias Hartz durchgeführt. 

www.unimedizin-mainz.de

www.unimedizin-mainz.de

www.bosch-stiftung.de

Die 1964 gegründete Robert 
Bosch Stiftung ist eine der gro-

ßen unternehmensverbundenen 
Stiftungen in Deutschland. Gemäß 
dem philanthropischen Vermächt-
nis des Firmengründers Robert 
Bosch wirkt die Stiftung in den Be-
reichen Gesundheitspflege, Völker-
verständigung, Wohlfahrtspflege, 
Bildung und Erziehung, Kunst und 
Kultur sowie Wissenschaft. 2013 
wurden Fördermittel in Höhe von 
über 60 Mio € eingesetzt. 

Im Fokus der Förderaktivitäten zur  
Gesundheitspflege stehen die 
durch chronische Erkrankungen 
verursachten Herausforderungen. 
Die Stiftung widmet sich unter an-
derem der fachlichen und wissen-
schaftlichen Qualifizierung in den 
Gesundheits- und Pflegeberufen, 
Innovationen in Versorgungspraxis 

und Versorgungsstruktur sowie 
den Herausforderungen der altern-
den Gesellschaft. Ein Schwerpunkt 
der Förderaktivitäten zur Verbesse-
rung der Situation von Menschen 
mit chronischen Erkrankungen liegt 
derzeit bei den Seltenen chroni-
schen Erkrankungen. 

Neben der Förderung für Einzelpro-
jekte hat die Stiftung 2013 erstmals 
Mittel ausgeschrieben für Vorhaben 
zum Thema „Seltene chronische 
Erkrankungen – Kürzere Wege zur 
Diagnose“. Die Ausschreibung 
richtete sich an Bewerber aller In-
stitutionen und Professionen, die 
krankheitsübergreifend zu einer 
Verkürzung des Diagnosewegs für 
Menschen mit Seltenen Erkrankun-
gen beitragen können. 

Nach einem zweistufigen Bewer-
bungsverfahren mit einer unab-
hängigen Expertenjury wurden im 
November 2013 drei Projekte in 
die Förderung aufgenommen. Für 
2014 wurde die Ausschreibung  
„Seltene chronische Erkrankun-
gen  – Gesundheitskompetenz und 
Krankheitsbewältigung“ veröffent-
licht.

Kontakt:  
Susanne Melin 

www.bosch-stiftung.de 
Tel. 0711 46084661

ACHSE-PARTNER

Robert Bosch Stiftung GmbH
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Qualität und Sicherheit von  
Forschung unterstützen

G erade bei seltenen Erkran-
kungen ist es notwendig, 

dass Forscher kooperieren, um 
Daten von möglichst vielen Pati-
enten auswerten und so verläss-
liche Aussagen über Diagnosen 
und Therapiemöglichkeiten treffen 
zu können. Dazu arbeiten Kliniker 
und Grundlagenforscher mit IT- und 

Biobank-Spezialisten, Rechtsexper-
ten, Ethikern und zahlreichen an-
deren Disziplinen zusammen. Nur 
gemeinsam können sie Daten- und 
Materialsammlungen wie Register, 
Studiendatenbanken oder Bioban-
ken aufbauen. 

Dabei muss beispielsweise sicher-
gestellt werden, dass die Daten 
nach gleichen Standards gesam-
melt werden oder dass daten-
schutzrechtliche und andere regu-
latorischen Vorgaben sowie ethi-
sche Anforderungen eingehalten 
werden. 

Hier bietet die TMF als Dachor-
ganisation für die medizinische 
Forschung Hilfestellung und Un-
terstützung an: In Arbeitsgruppen, 
Workshops und anderen Veran-
staltungen tauschen Forscher ih-

re Erfahrungen aus und erhalten 
Beratung. Grundlage hierfür sind 
die unter dem Dach der TMF ent-
wickelten und breit abgestimmten 
Konzepte, Gutachten, Checklisten, 
Werkzeuge und Services, die die 
TMF öffentlich zur Verfügung stellt 
und die von allen Forschern genutzt 
werden können. Ziel ist es, die Qua-
lität und Sicherheit medizinischer 
Forschung in Deutschland – gerade 
auch zu seltenen Erkrankungen – 
bestmöglich zu unterstützen.

Die Mitarbeiter der TMF-Geschäfts-
stelle stehen für Nachfragen und 
weitere Informationen gerne zur 
Verfügung.

www.tmf-ev.de

www.tmf-ev.de TMF – Technologie- und Methodenplattform 
für die vernetzte medizinische Forschung e.V. 

Unabhängige Patientenberatung Deutschland | 
UPD gemeinnützige GmbH

www.patientenberatung.de

Patientenberatung:  
Lotse im Gesundheitswesen 

Unser Gesundheitswesen leis-
tet viel, ist aber auch kompli-

ziert. Viele Patienten wünschen 
sich daher eine Anlaufstelle, bei der 
man neutralen Rat bekommt – etwa 
wenn es bei der Behandlung oder 
Kostenübernahme mal hakt. Dafür 
gibt es die Unabhängige Patienten-
beratung Deutschland (UPD).

Die UPD berät im gesetzlichen 
Auftrag kostenfrei, neutral und un-
abhängig von Krankenkassen oder 
Ärzten. Sie klärt zum Beispiel, wel-

che Behandlungsmethoden es gibt 
oder ob die Kasse für eine Leistung 
zahlt. Auch hilft sie bei der regio-
nalen Suche nach Ärzten, Kliniken, 
Therapeuten und Selbsthilfegrup-
pen. Die UPD ist überall erreichbar: 
vor Ort in 21 regionalen Beratungs-
stellen und bundesweit gebühren-
frei per Telefon.

Seit ihrer Gründung 2006 hat die 
UPD rund 500.000 Menschen bera-
ten – von medizinischen und recht-
lichen Aspekten bis hin zum psychi-
schen Umgang mit Krankheiten. Die 
Beratung ist streng vertraulich und 
auch anonym möglich. Beraten las-

sen kann sich jeder kostenfrei, denn 
die UPD wird über die Beiträge aller 
Krankenversicherten finanziert. Als 
Gesellschafter stehen hinter der 
UPD der Verbraucherzentrale Bun-
desverband, der Sozialverband VdK 
Deutschland und der Verbund unab-
hängige Patientenberatung.

Die Kontaktdaten der UPD-Bera-
tungsstellen erfahren Ratsuchende 
bundesweit per Telefon oder unter 

www.patientenberatung.de

Telefon  
Deutsch 0800 01177-22  
Türkisch 0800 01177-23  
Russisch 0800 01177-24  
speziell zu  
Arzneimittel  0800 01177-25
bundesweit gebührenfrei
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Vernetzung der Allianzen Seltener Erkrankungen 
im deutschsprachigen Raum

Alle vier deutschsprachigen 
Dachverbände, ProRaris aus 

der Schweiz, Pro Rare Austria 
aus Österreich, die luxemburgi-
sche Allianz ALAN (L’Association 
Luxembourgeoise d’aide pour les 
personnes Atteintes de maladies 
Neuromusculaires et de maladies ra-
res – ALAN a.s.b.l.) und die ACHSE 
(Allianz Chronischer Seltener Erkran-
kungen) sind aus der Notwendigkeit 
entstanden, dass Menschen, die mit 
einer Seltenen Erkrankung leben, 
trotz unterschiedlicher Indikationen 
mit den selben Problemen zu kämp-
fen haben und aus diesem Grunde 
gegenseitig sich stärken müssen, 
um Verbesserungen in Versorgung, 
Forschung und Therapie zu erzielen. 

gen gemeinsam auftreten oder auch 
gemeinsame Projekte in die Wege 
leiten werden. Daneben kann es für 
Betroffene und ihre Angehörigen in 
Grenzgebieten sehr hilfreich sein, 
sich Informationen zu Versorgungs-
zentren, Spezialisten, Therapien etc. 
bei der Allianz des Nachbarlandes 
einzuholen und sich beraten lassen 
zu können. 

Zusammen ist man stärker und wird 
besser gehört – eine gemeinsame 
Sprache und Stimme helfen dabei.

Im Austausch der deutschsprachi-
gen Allianzen zeigte sich, dass die 
Ziele aufgrund der Problematiken 
gleich sind und dass man noch sehr 
viel voneinander lernen kann. Vor al-
lem aber wurde deutlich, dass der 
deutschsprachige Raum mehr dafür 
genutzt werden sollte, um gemein-
sam auf die schwierigen Lebens- 
und Versorgungsbedingungen von 
Menschen mit Seltenen Erkrankun-
gen aufmerksam zu machen und 
die Öffentlichkeit für deren Belange 
zu sensibilisieren. So verständigten 
sich die Vertreter der vier Allianzen 
darauf, dass sie sich zukünftig stär-
ker vernetzen und beispielsweise im 
Rahmen von Öffentlichkeitsarbeit 
und auf Informationsveranstaltun-

Auftakttreffen der deutschsprachigen Allianzen in Innsbruck, v.l.n.r.: Esther Neiditsch (ProRaris Schweiz), Ursula Novak,  
Jürgen Otzelberger und Johanna Sadil (Pro Rare Austria), Lisa Biehl (ACHSE), Karin Modl, Dr. Rainer Riedl und  
Ulrike Holzer (Pro Rare Austria)
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Pro Rare Austria – Allianz für seltene Erkrankungenwww.prorare-austria.org

Pro Rare Austria – Allianz für sel-
tene Erkrankungen wurde En-

de 2011 in Österreich als gemein-
nütziger Verein von unmittelbar 
Betroffenen und Eltern betroffener 
Kinder gegründet. Als Pro Rare Aus-
tria stehen wir für alle Menschen, 
die mit einer seltenen Erkrankung 
leben. Sie alle brauchen uns als ein 
gemeinsames Sprachrohr. Deshalb 
verstehen wir die Tatsache, dass 
sowohl soziale, als auch medizini-
sche Rahmenbedingungen für Be-
troffene in vielerlei Hinsicht verbes-
serungswürdig sind, als Auftrag.

Das bedeutet konkret:
• Interessen von Menschen mit 

seltenen Erkrankungen vertreten
• Menschen mit seltenen Erkran-

kungen und ihre Selbsthilfeorga-
nisationen vernetzen

• Wissen über seltene Erkrankun-
gen vergrößern

Die wesentlichen Ziele von Pro Ra-
re Austria sind:
• Rechtliche Anerkennung definier-

ter seltener Erkrankungen
• Abbildung der Besonderheiten 

seltener Erkrankungen im öster-
reichischen Gesundheitswesen

• Verbesserung der medizinisch- 
klinischen Versorgung der von 
seltenen Erkrankungen Betroffe-
nen durch Errichtung bzw. Aus-
wahl von Expertisezentren

• Verbesserung der Diagnostik von 
seltenen Erkrankungen

• Förderung der Forschung im Be-
reich seltene Erkrankungen

• Anerkennung der Leistungen und 
Förderung der Selbsthilfe

Pro Rare Austria hat derzeit fast 40 
Mitglieder und nimmt sich vor, alle 
restlichen der etwa 60 Selbsthilfe- 
und Patientenorganisationen aus 
dem Bereich der seltenen Erkran-
kungen in nächster Zeit zu einer 
Mitgliedschaft zu bewegen. Denn: 
Gemeinsam erreichen wir mehr! 

www.prorare-austria.org 
Tel. (+43) 664 4569737 

Die ALAN ist eine anerkannte 
gemeinnützige Vereinigung. 

Seit ihrem Gründungsjahr 1998 
hilft und berät die ALAN Menschen 

in Luxemburg und im Grenzgebiet, 
die mit einer seltenen Erkrankung 
leben, und erbringt Dienstleistun-
gen für sie und ihre Familien. 

Zielsetzungen unserer Vereinigung 
sind:
• Menschen, die mit einer selte-

nen Krankheit leben, zusammen 
zu bringen, zu informieren und zu 
beraten;

• ihnen und ihren Familien bei der 
Bewältigung von materiellen und 
psychischen Schwierigkeiten, die 
krankheitsbedingt sind, zu helfen;

• Informationen über die verschie-
denen Krankheitsbilder, deren 
Stand der Forschung und deren 
Behandlungsmethoden zu sam-
meln und zu veröffentlichen so-
wie deren Verbreitung zu fördern 
und zu organisieren;

• den Schulbesuch zu fördern und 
die Betroffenen auf dem Weg zur 
Berufsausbildung zu unterstützen; 

• so lange wie möglich für den Er-
halt des Arbeitsplatzes und damit 
der finanziellen Autonomie der 
Betroffenen zu kämpfen;

• die betroffenen Personen und Fa-
milien bei der sozialen und der be-
ruflichen Integration zu beraten;

• die Betroffenen zu unterstützen im 
Umgang mit den verschiedenen 
Institutionen (z.B. Krankenkassen, 
Sozialversicherung, Pflegeversi-
cherung) sowie im medizinischen 
und paramedizinischen Bereich;

• die Öffentlichkeit zu informieren 
und zu sensibilisieren;

• Aktionen zu fördern, die zum Ziel 
haben, der ALAN zu helfen und 
sie zu unterstützen;

• nationale und internationale Ver-
bindungen herzustellen und zu 
pflegen.

www.alan.lu  
Tel. (+352) 266 112-1  

ALAN a.s.b.l., Luxemburgwww.alan.lu
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ProRaris, Allianz Seltener Krankheiten – Schweiz 

ProRaris, Allianz Seltener Krank-
heiten – Schweiz, wurde im Ju-

ni 2010 gegründet. Heute sind ihr 
rund 50 Patientenorganisationen 
und zahlreiche isolierte Kranke an-
geschlossen. ProRaris sensibilisiert 
die Öffentlichkeit, Politiker, Behör-
den und die zuständigen Institutio-
nen für die Problematik der Selte-
nen Krankheiten und engagiert sich 
für die Sicherstellung der Gesund-
heitsversorgung von Menschen mit 
Seltenen Krankheiten. Noch ist für 
sie der rechtsgleiche Zugang zur 
Diagnose, Therapie und Vergütung 
in der Schweiz nicht gewährleistet.

Es ist ProRaris in kurzer Zeit ge-
lungen, zum Sprachrohr von Men-
schen mit Seltenen Krankheiten zu 
werden. 2013 und 2014 beteiligte 
sich die Allianz gemeinsam mit wei-
teren Akteuren aus dem Gesund-
heitsbereich an der Ausarbeitung 
des Entwurfs eines nationalen Kon-

zepts für Seltene Krankheiten unter 
der Führung des Bundesamtes für 
Gesundheit. 

Wir hoffen dass dieses Konzept 
im Laufe des Sommers den politi-
schen Gremien unterbreitet wird. 
ProRaris wird sich fortan dafür ein-
setzen, dass die im Konzept vorge-
sehenen Massnahmen möglichst 
schnell umgesetzt werden und die 
Lage der Betroffenen verbessern. 

Ein besonderes Anliegen sind uns 
isolierte Kranke, das heisst Patien-

ten, für die es keine Patientenorga-
nisationen in der Schweiz gibt. Für 
sie ist ProRaris die einzige Anlauf-
stelle. ProRaris wird sich verstärkt 
bemühen, ihnen eine geeignete 
Plattform anzubieten. Dabei wer-
den wir auch die Kontakte zu sol-
chen Organisationen im nahen Aus-
land pflegen.

www.proraris.ch 
Tel. (+41) 21 8876886

www.proraris.ch

Fiona hat das Netherton-Syndrom, eine seltene Hauterkrankung. Über die Betroffenberatung 
der ACHSE hat die Familie von Fiona Kontakt zur Ichtyose Selbsthilfe erhalten. 
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A m 8.3.2010 wurde das Natio-
nale Aktionsbündnis für Men-

schen mit Seltenen Erkrankungen 
(NAMSE) ins Leben gerufen. Der 
Zusammenschluss zwischen dem 

Bundesministerium für Gesundheit 
(BMG), dem Bundesministerium 
für Bildung und Forschung (BMBF) 
und der Allianz Chronischer Selte-
ner Erkrankungen e. V. (ACHSE) mit 

25 Bündnispartnern – ausschließ-
lich Spitzen- und Dachverbände der 
wesentlichen Akteure im Gesund-
heitswesen auf dem Gebiet der 
Seltenen Erkrankungen – erfolgte 
durch die Annahme einer gemein-
samen Erklärung. Das Bündnis wur-
de unter anderem gegründet, um 
Vorschläge für einen Nationalen Ak-
tionsplan für Seltene Erkrankungen 
zu erarbeiten. Grundlage hierfür 
waren bereits bestehende Struktu-
ren und europäische Erfahrungen. 

Im Folgenden werden die Bündnis-
partner kurz vorgestellt.

www.namse.de  
Geschäftsstelle 
Tel: 0228 9878060 

Eine Gemeinschaft für die Seltenen stellt sich vor 
– Kurzdarstellung aller NAMSE-Akteure

Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen e. V. 
(ACHSE)

www.namse.de

www.achse-online.de

Die ACHSE, die Allianz Chroni-
scher Seltener Erkrankungen 

e. V., ist das bundesweite Netzwerk 
von und für Menschen mit Seltenen 
Erkrankungen. Mittlerweile gehö-
ren der ACHSE 119 Mitglieder an; 
das sind 112 Selbsthilfeorganisa-
tionen und sieben Stiftungen. Mit 
dem Ohr direkt an den Nöten und 
Anliegen der Betroffenen vertritt 
die ACHSE die Interessen „der Sel-
tenen“ in Politik und Gesellschaft, 
insbesondere auch in den Beratun-
gen im Nationalen Aktionsbündnis 
für Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen (NAMSE).

Gemeinsam mit dem Bundesminis-
terium für Gesundheit – und dem 
Bundesministerium für Bildung und 
Forschung hat die ACHSE 2010 
das NAMSE gegründet, an dem 25 
weitere wesentliche Akteure des 
deutschen Gesundheitswesens be-
teiligt sind. Die ACHSE hat die Er-
arbeitung des Nationalen Aktions-
plans als koordinierendes Mitglied 
im NAMSE mit viel Einsatz und 
Expertise vorangetrieben und wird 
sich auch bei der Umsetzung und 
dem Monitoring des Nationalplans 
für die Betroffenen engagieren. 

Die ACHSE begleitet viele laufende 
und zukünftige Projekte, die direkt 
oder indirekt im Rahmen des NAMSE  
entstanden sind, u.a. das Zentrale 
Informationsportal für Menschen 
mit Seltenen Erkrankungen (ZIPSE), 
den se-Atlas, die Interdisziplinäre 
Kompetenzeinheit für Patienten 
ohne Diagnose (InterPoD) und den 
Strukturierten Patientenordner Sel-
tene Erkrankung (SPOSE). 

www.achse-online.de 
Tel. 030 33007080

NAMSE-AKTEURE
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Arbeitsgemeinschaft der Obersten Landesgesund-
heitsbehörden (AOLG) – vertreten durch das  

Hessische Ministerium für Soziales und Integration

Arbeitsgemeinschaft der Wissenschaftlichen  
Medizinischen Fachgesellschaften e. V. (AWMF)

Im Hessischen Ministerium für 
Soziales und Integration werden 

die Zukunftsthemen unserer Ge-
sellschaft behandelt. Hier wird Po-
litik für alle Generationen gestaltet. 
Es gilt, die Vielfalt der Lebenssitua-
tionen im Blick zu behalten und da-
für zu sorgen, dass die Menschen 
auch weiterhin gut und gerne in 
Hessen leben.

Die medizinische und pflegerische 
Qualität in Hessen flächendeckend 
zu sichern, ist gerade im Hinblick auf 
den demografischen Wandel eine 
der Kernaufgaben für die Zukunft. 
Insbesondere die gesundheitliche 
Versorgung im ländlichen Raum ist 
eine wichtige Herausforderung, der 
sich das Land Hessen stellt. Hier 
greifen verschiedene Fördermaß-
nahmen: von der Ansiedlung von 

Ärztinnen und Ärzten auf dem Land 
über die Förderung der allgemein-
medizinischen Weiterbildung bis 
hin zum Aufbau von Pendel- und 
Begleitdiensten für Patientinnen 
und Patienten. In regionalen Ge-
sundheitsnetzen werden vernetz-
te, integrierte Angebote wie Pfle-
ge- und Gesundheitsstützpunkte 
geschaffen. Gesundheitsvorsorge 
und Prävention nehmen einen ho-
hen Stellenwert ein. Im Jahr 2012 
hat Hessen als erstes Bundesland 
ein eigenes Referat für „Qualitäts-
sicherung und Patientensicherheit“ 
etabliert, das auch für den Bereich 
der seltenen Erkrankungen zustän-
dig ist.

Hessen vertritt im Nationalen Ak-
tionsbündnis für Seltene Erkran-
kungen (NAMSE) die Arbeitsge-

meinschaft der Obersten Landes-
gesundheitsbehörden (AOLG). Die 
AOLG setzt sich aus den Leiterin-
nen und Leitern der Gesundheits-
abteilungen der Länder zusammen.

NAMSE-Ansprechpartner in Hes-
sen für die AOLG ist: 
Hessisches Ministerium für  
Soziales und Integration 
Dr. med. Cornelia Winten
Leiterin des Referats V7 –  
Qualitätssicherung und Patienten-
sicherheit

www.soziales.hessen.de 
Tel. 0611 8172313

www.soziales.hessen.de

www.awmf.org

In der 1962 gegründeten Arbeits-
gemeinschaft der Wissenschaft-

lichen Medizinischen Fachgesell-
schaften e.V. (AWMF) sind derzeit 
168 wissenschaftlich arbeitende 
medizinische Fachgesellschaften 
organisiert. 

Die AWMF berät über grund-
sätzliche und fachübergreifende 
Fragestellungen in der wissen-
schaftlichen Medizin, fördert die 
Zusammenarbeit ihrer Mitgliedsge-
sellschaften bei der Wahrnehmung 
ihrer wissenschaftlich-medizini-
schen Aufgaben und Ziele sowie 
den Transfer wissenschaftlicher 
Erkenntnisse in die ärztliche Pra-
xis. Darüber hinaus vertritt sie in 
Kooperation mit anderen ärztlichen 

Organisationen die Interessen der 
wissenschaftlichen Medizin gegen-
über den zuständigen politischen 
Gremien und der Öffentlichkeit, 
strebt eine enge Zusammenarbeit 
mit vergleichbaren Organisationen 
an und stellt somit einen wichtigen 
Pfeiler in der medizinischen Organi-
sation Deutschlands dar. 

Die AWMF unterstützt die Erstel-
lung von Leitlinien und Patienten-
informationen zu seltenen Erkran-
kungen, um zu einer verbesserten 
Diagnostik und Therapie für die Be-
troffenen beizutragen. Wir stehen 
als methodischer Partner gerne zur 
Verfügung.

Kontakt:  
AWMF-Institut für Medizinisches 
Wissensmanagement,  
Leiterin: Frau Prof. Kopp

www.awmf.org

NAMSE-AKTEURE



gekräfte und aller in der Pflege Be-
schäftigten orientiert und nachhalti-
ge Verbesserungen erzielt werden. 

Menschen mit seltenen Erkran-
kungen müssen sich täglich neuen 
Herausforderungen stellen. Sie be-
nötigen deshalb die Solidarität und 
Unterstützung aller Beteiligten. Mit 
dem Nationalen Aktionsplan und 
seinen Maßnahmenvorschlägen 
ist ein erster Schritt getan worden. 
Die Bemühungen dürfen jetzt aber 
nicht nachlassen. Deshalb will sich 
der Patientenbeauftragte und Pfle-
gebevollmächtigte gemeinsam mit 
allen Akteuren für eine rasche Um-
setzung des Plans stark machen.

www.patientenbeauftragter.de 
www.pflege-patientenrechte.de
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BAG SELBSTHILFE  e. V. 

www.namse.de

www.bag-selbsthilfe.de

Die BAG SELBSTHILFE ist die 
Dachorganisation von 121 

bundesweiten Selbsthilfeverbän-
den sowie 13 Landesarbeitsge-
meinschaften behinderter und 
chronisch kranker Menschen und 
ihrer Angehörigen. Ihr sind so-
mit mehr als 1 Million körperlich-, 
geistig-, sinnesbehinderte und 
chronisch kranke Menschen ange-
schlossen, für deren rechtliche und 
tatsächliche Gleichstellung die BAG 

SELBSTHILFE in zahlreichen politi-
schen Gremien eintritt. 

Weil die Versorgung von Menschen 
mit Seltenen Erkrankungen nach-
haltig verbessert werden muss, 
bringen die VertrerInnen der BAG 
SELBSTHILFE ihr Fachwissen und 
Erfahrungen in das Nationale Akti-
onsbündnis für Menschen mit Sel-
tenen Erkrankungen (NAMSE) mit 
ein, denn die zumeist komplexen 
Krankheitsbilder seltener Erkran-
kungen verlaufen überwiegend 
chronisch und gehen mit einer ein-
geschränkten Lebensqualität und 
-erwartung der Betroffenen einher. 

Die BAG SELBSTHILFE will so dazu 
beitragen, dass eine hochwertige, 
lückenlose spezialfachärztliche Ver-
sorgung geschaffen wird. Zur opti-
malen Versorgung der betroffenen 

Menschen ist es aber auch unab-
dingbar, einen zentralen Zugang zur 
Betroffenenkompetenz der Selbst-
hilfe zu schaffen. 

Deshalb wird die BAG SELBSTHILFE 
sich verstärkt für die Einrichtung ei-
nes zentralen Informationstelefons 
für seltene Erkrankungen, das die 
Beratungsangebote der Selbsthilfe-
verbände mit denen der Unabhän-
gigen Patientenberatung Deutsch-
land (UPD) vernetzt, einsetzen. 

www.bag-selbsthilfe.de
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S taatssekretär Karl-Josef Lau-
mann wurde im Januar 2014 in 

das Amt des Beauftragten der Bun-
desregierung für die Belange der 
Patientinnen und Patienten sowie 
Bevollmächtigten für Pflege beru-
fen. 

Das Amt des Beauftragten der Bun-
desregierung für die Belange der 
Patientinnen und Patienten besteht 
seit dem Jahr 2004. Die Aufgabe 
des Patientenbeauftragten ist es 
darauf hinzuwirken, dass die Belan-
ge von Patientinnen und Patienten 
besonders hinsichtlich ihrer Rechte 

auf umfassende und unabhängige 
Beratung und objektive Information 
und auf die Beteiligung bei Fragen 
der Sicherstellung der medizini-
schen Versorgung berücksichtigt 
werden.

Zusätzlich hat Staatssekretär Karl-
Josef Laumann die Aufgabe des 
Bevollmächtigten für Pflege über-
nommen und wirkt in dieser Funk-
tion darauf hin, dass die Weiterent-
wicklung der Pflege sich an den 
Belangen der heutigen und der zu-
künftigen Pflegebedürftigen, ihrer 
Angehörigen, aber auch der Pfle-

Beauftragter der Bundesregierung 
für die Belange der Patientinnen und Patienten

www.patientenbeauftragter.de
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Bundesärztekammer (BÄK)

Bundesministerium für Arbeit und Soziales 
(BMAS)

Die Bundesärztekammer (BÄK) 
ist die Spitzenorganisation der 

ärztlichen Selbstverwaltung; sie 
vertritt die berufspolitischen Inter-
essen aller Ärztinnen und Ärzte in 
der Bundesrepublik Deutschland. 
Als Arbeitsgemeinschaft der 17 
deutschen Ärztekammern ist sie 
ein organisatorischer Zusammen-
schluss von Körperschaften öffent-
lichen Rechts. 

Sie unterstützt die Arbeit der Ärz-
tekammern und nimmt dabei mit-
telbar auch gesetzliche Aufgaben 
wahr. Zudem wirkt die BÄK aktiv am 
gesundheitspolitischen Meinungs-
bildungsprozess der Gesellschaft 
mit und entwickelt Perspektiven 
für eine bürgernahe und verantwor-
tungsbewusste Gesundheits- und 
Sozialpolitik. 

Dazu zählt auch, dass sich die Bun-
desärztekammer seit Jahren für 
eine bessere Versorgung von Men-
schen mit Seltenen Erkrankungen 
stark macht. Sie ist Partner des 
„Nationalen Aktionsbündnis für 
Menschen mit Seltenen Erkrankun-
gen“. 

Gemeinsam mit der ACHSE ver-
öffentlichte das Ärztliche Zentrum 
für Qualität in der Medizin, eine ge-
meinsame Einrichtung von Bundes-
ärztekammer und Kassenärztlicher 
Bundesvereinigung, eine Reihe von 
Kurzinformationen für Patienten zu 
zehn ausgewählten Seltenen Er-
krankungen. 

Auch um das Bewusstsein von Ärz-
ten für Seltene Erkrankungen zu 
schärfen, beschäftigten sich Exper-
ten aus verschiedenen Bereichen 
der Medizin auf dem 35. Interdis-

ziplinären Forum „Fortschritt und 
Fortbildung in der Medizin“, dem 
zentralen Fortbildungskongress der 
Bundesärztekammer, mit der The-
matik. 

Kontakt:  
Dr. med. J. Rozeboom  
Leiterin Dezernat 1 

www.bundesaerztekammer.de 
Tel. 030 400456410

www.bundesaerztekammer.de

www.bmas.de

Die Arbeit des Bundesministe-
riums für Arbeit und Soziales 

(BMAS) ist geprägt von dem Bild 
einer solidarischen Gesellschaft, in 
der sich alle nach ihren Fähigkeiten 
entfalten können.

Es ist eine Kernaufgabe des BMAS, 
sich für die Teilhabe von Menschen 
mit Behinderungen einzusetzen. 
Eine umfassende Teilhabe ist dann 
erreicht, wenn der behinderte 
Mensch uneingeschränkt am Le-
ben der Gemeinschaft teilnehmen 
kann. 

Zu den Leistungen der Teilhabe zäh-
len Leistungen zur medizinischen 
Rehabilitation, Leistungen zur Teil-
habe am Arbeitsleben und Leistun-
gen zur Teilhabe am Leben in der 
Gemeinschaft. Diese Leistungen 
sind umso erfolgreicher, je früher 

sie eingeleitet und durchgeführt 
werden. 

Die einzelnen Leistungen zur Teil-
habe sind keine streng zu tren-
nenden, schematisch aufeinander 
folgenden Vorgänge. Rehabilita-
tionsleistungen führen dann zum 
besten Ergebnis, wenn die mit den 
behinderten Menschen jeweils ab-
gestimmten und vereinbarten ein-
zelnen Phasen und Bereiche naht-
los ineinander greifen und sich ge-
genseitig ergänzen. Rehabilitation 
und Teilhabe muss als Ganzes, als 
ein einheitlicher Prozess gesehen 
und durchgeführt werden. Wichti-
ger Bestandteil aller Leistungen ist 
es dabei, die vorhandenen Kräfte 
zu mobilisieren und zu stärken und 
gleichzeitig solche Funktionen und 
Fähigkeiten zu fördern und zu ent-
wickeln, die beeinträchtigt sind. 

Durch das Bürgertelefon des BMAS 
(Tel. 030 221911006) erhalten Men-
schen mit Behinderungen schnell, 
zuverlässig und fachkundig Rat und 
individuelle Hilfestellung durch ge-
schulte und erfahrene Mitarbeiter/
innen.

Weitere Informationen erhalten Sie 
unter
www.bmas.de 
Tel. 030 221911006

NAMSE-AKTEURE



Darüber hinaus beteiligt sich das 
BMBF an zwei internationalen Ini-
tiativen zu Seltenen Erkrankungen, 
dem ERA-Net „E-Rare“ und dem 
International Rare Diseases Re-
search Consortium (IRDiRC). 

Am Nationalen Aktionsbündnis für 
Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen (NAMSE) beteiligt sich das 
BMBF gemeinsam mit dem Bun-
desministerium für Gesundheit, 
der ACHSE e. V. und Vertretern aus 
dem Gesundheitssystem.

www.gesundheitsforschung-
bmbf.de
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Bundesministerium für Familie, Senioren, Frauen 
und Jugend (BMFSFJ)

www.namse.de

www.bmfsfj.bund.de

Das Bundesministerium für Fa-
milie, Senioren, Frauen und 

Jugend (BMFSFJ) fördert eine Po-
litik für alle Lebensalter. Es will ge-
sellschaftspolitisch gestalten und 
setzt sich für eine familienfreundli-
che Gesellschaft ein sowie für eine 
Gesellschaft, die zusammenhält. 
Dazu gehört auch gleichberechtig-
te Teilhabe für Menschen mit Be-
hinderungen, z.B. derjenigen, die 
durch die Einnahme von Conter-
gan durch die Mütter während der 
Schwangerschaft geschädigt wor-
den sind.

Die Conterganstiftung für 
behinderte Menschen, durch 
Gesetz am 31. Oktober 1972 
als öffentlich-rechtliche Stif-
tung entstanden, untersteht 
nach § 10 Abs. 1 ContstifG 
der Rechtsaufsicht des 

Bundesministeriums für Familie, 
Senioren, Frauen und Jugend. Sie 
erbringt Leistungen an aktuell rund 
2700 Anspruchsberechtigte. Damit 
ist die diese Schädigung dem Vor-
kommen Seltener Erkrankungen 
vergleichbar.

Da eine kompetente medizinische 
Versorgung aufgrund der sehr un-
terschiedlichen und oftmals kom-
plexen Schädigung bislang nur 
unzureichend und durch wenige 
Spezialisten gesichert ist, die Schä-
digungsfolgen jedoch mit dem Alter 
zunehmen, lag eine Beteiligung im 

Nationalen Bündnis für Menschen 
mit Seltenen Erkrankungen im aus-
drücklichen Interesse des Minis-
teriums in der Erwartung, die Er-
gebnisse auch für diese Menschen 
nutzbar machen zu können.

Mit der Veröffentlichung des Natio-
nalen Aktionsplans hat sich das Mi-
nisterium zwar aus der aktiven Mit-
arbeit zurückgezogen, steht aber 
weiterhin für Rückfragen zur Verfü-
gung und ist an der Umsetzung der 
medizinischen Zentren interessiert.

Kontakt:  
Adelheid Braumann,  
Referentin im Referat 303  
„Gesundheit im Alter, Hilfen bei 
Demenz, Inklusion“

www.bmfsfj.bund.de
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Das Bundesministerium für Bil-
dung und Forschung (BMBF) 

fördert unter dem Dach des Rah-
menprogramms Gesundheitsfor-
schung innovative Forschungsar-
beiten im Bereich der seltenen Er-
krankungen. Leitgedanke des Rah-
menprogramms ist: Forschungser-
gebnisse sollen in Zukunft schneller 
aus der Grundlagenforschung und 
der klinischen Forschung in die me-
dizinische Versorgung und damit zu 
den Patientinnen und Patienten ge-
langen. Die Forschung zu seltenen 
Erkrankungen ist Teil des Aktions-
feldes „Individualisierte Medizin“. 

Die Forschungsförderung des 
BMBF trägt dazu bei, die Versor-
gung von Menschen zu verbessern, 
die an einer seltenen Erkrankung 
leiden. Sie verfolgt die Strategie, 
Expertinnen und Experten weiter 
gezielt zu vernetzen – sowohl na-
tional als auch europaweit. Dafür 
hat das BMBF in den vergangenen 
10 Jahren bereits mehr als 90 Mio. 
Euro bereitgestellt. 

Damit fördert das BMBF bereits 
seit 2003 die Etablierung von krank-
heitsspezifischen Netzwerken und 
Verbünden für seltene Erkrankun-
gen. So werden die Voraussetzun-
gen für eine spezifische Diagnose, 
eine systematische Forschung, ei-
nen optimalen Informationstransfer 
und eine kompetente Patientenver-
sorgung geschaffen. 

Bundesministerium für Bildung und Forschung 
(BMBF)

www.gesundheitsforschung-bmbf.de
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Bundesministerium für Gesundheit (BMG)

Bundespsychotherapeutenkammer (BPtK) 

Das Bundesministerium für 
Gesundheit (BMG) ist für ei-

ne Vielzahl von Politikfeldern zu-
ständig. Dabei konzentriert sich 
die Arbeit auf die Erarbeitung von 
Gesetzesentwürfen, Rechtsverord-
nungen und Verwaltungsvorschrif-
ten. Zu den zentralen Aufgaben 
zählt, die Leistungsfähigkeit der 
Gesetzlichen Krankenversicherung 
sowie der Pflegeversicherung zu 
erhalten, zu sichern und fortzuent-
wickeln. Ein weiterer Schwerpunkt 
des Ministeriums im Gesundheits-
bereich ist der Gesundheitsschutz, 
die Krankheitsbekämpfung und die 
Biomedizin.

Für die Seltenen Erkrankungen ist 
das Bundesministerium für Ge-
sundheit innerhalb der Bundesre-
gierung federführend. Es hat im 
März 2010 – gemeinsam mit dem 
Bundesministerium für Bildung und 

Forschung und dem ACHSE e. V. – 
das „Nationale Aktionsbündnis für 
Menschen mit Seltenen Erkrankun-
gen (NAMSE)“ gegründet. 

Das NAMSE hat einen „Nationa-
len Aktionsplan für Menschen mit 
Seltenen Erkrankungen“ erarbeitet, 
der am 28 August 2013 veröffent-
licht wurde. Er enthält insgesamt 
52 Maßnahmenvorschläge, die an 
die Akteure des NAMSE adressiert 
sind. Mit ihnen soll zur Verbesse-
rung der gesundheitlichen Situa-
tion von Menschen mit Seltenen 
Erkrankungen beigetragen werden. 

Darüber hinaus finanziert das Bun-
desministerium für Gesundheit 
innerhalb eines Themenschwer-
punkts „Seltene Erkrankungen“ 
mehrere Projekte mit einem Ge-
samtvolumen von rd. 5 Mio. Euro.

www.bundesgesundheits-
ministerium.de

www.bundesgesundheitsministerium.de

www.bptk.de 

Die Bundespsychotherapeuten-
kammer (BPtK) vertritt als Ar-

beitsgemeinschaft der Landespsy-
chotherapeutenkammern die Inte-
ressen der Psychologischen Psy-
chotherapeuten und Kinder- und 
Jugendlichenpsychotherapeuten 
auf Bundesebene. Eine Kernaufga-
be der BPtK ist es, auf eine ausrei-
chende psychotherapeutische Ver-
sorgung der Bevölkerung im kurati-
ven, präventiven und rehabilitativen 
Bereich hinzuwirken. Dies schließt 
auch Menschen mit Seltenen Er-
krankungen ein. 

Seltene Erkrankungen sind häufig 
schwerwiegend, verlaufen chro-
nisch und führen zu deutlichen Ein-
schränkungen der Lebensqualität. 
Aus den mit der Erkrankung einher-
gehenden Beeinträchtigungen der 
körperlichen, psychischen und so-

zialen Funktionsfähigkeit 
und der oft verkürzten 
Lebenserwartung erge-
ben sich erhebliche psy-
chosoziale Belastungen. 
Diese Belastungen kön-
nen auch zur Entwicklung einer psy-
chischen Erkrankung führen. Daher 
ist es notwendig, den Betroffenen 
ein angemessenes psychosoziales 
und psychotherapeutisches Ange-
bot zur Verfügung zu stellen.

Die BPtK setzt sich für eine qualitativ 
hochwertige und flächendeckende 
psychotherapeutische und psycho-
soziale Versorgung von Menschen 
mit Seltenen Erkrankungen sowie 
für den Ausbau der hierfür notwen-
digen Versorgungsstrukturen ein.

Kontakt:  
Ansprechpartner für den Bereich 
der Seltenen Erkrankungen in der 
BPtK sind  
Prof. Dr. Rainer Richter (Präsident 
der BPtK) und  
Dr. Theresa Unger (Wissenschaftli-
che Referentin)

www.bptk.de 

NAMSE-AKTEURE



Versorgung der von einer seltenen 
Erkrankung betroffenen Patienten 
zu verbessern, die Forschung in 
diesem Bereich zu intensivieren 
und zu einer besseren Informati-
onslage über seltene Erkrankungen 
zu kommen.

Kontakt:  
Ansprechpartner im BPI für alle 
Fragen zum Thema seltene Erkran-
kungen und zu Orphan Drugs ist 
Dr. Matthias Wilken. Informationen 
zum BPI und die Kontaktdaten von 
Herrn Dr. Wilken sind über die Web-
seite des BPI verfügbar.

www.bpi.de

124

Bundesverband Medizintechnologie e. V.  
(BVMed)

www.namse.de

www.bvmed.de 

Der Bundesverband Medizin-
technologie e. V. (BVMed) 

vertritt als Wirtschaftsverband 
über 230 Industrie- und Handels-
unternehmen der Medizintechnolo-
giebranche. Im BVMed sind unter 
anderem die 20 weltweit größten 
Medizinproduktehersteller im Ver-
brauchsgüterbereich organisiert. 

Der BVMed vertritt den gesamten 
Verbandmittelbereich, Hilfsmittel 
wie Stoma-, Inkontinenzprodukte 
oder Bandagen, Kunststoffeinmal-
produkte wie Spritzen, Katheter 
und Kanülen sowie den Implan-
tatebereich von Intraokularlinsen, 
Hüft-, Knie-, Schulter-, Wirbelsäu-

lenimplantaten über Herzklappen 
und Defibrillatoren bis hin zum 
künstlichen Herz. Hinzu kommen 
Homecare-Dienstleistungen, An-
wendungen der Nanomedizin und 
biotechnologische Verfahren, bei-
spielsweise Tissue Engineering 
(Gewebeersatz). 

Der BVMed fördert und vertritt als 
Wirtschaftsverband die gemeinsa-
men Interessen der Industrie- und 
Handelsunternehmen der Medizin-
technologie. Er bietet seinen Mitglie-
dern in zahlreichen Fachbereichen, 
Arbeitskreisen und Projektgruppen 
eine Plattform für einen konstrukti-
ven Dialog und Austausch. 

Der BVMed vertritt nach außen − 
gegenüber Politik und Öffentlich-
keit – die Interessen der Mitglieds-
unternehmen. Dies geschieht 
durch Information und Öffentlich-
keitsarbeit, aber auch durch Mitge-
staltung von Gesetzen, Richtlinien 
und Standards. 

Kontakt:  
Joachim M. Schmitt 
Geschäftsführer & Vorstandsmit-
glied

www.bvmed.de 
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Der Bundesverband der Phar-
mazeutischen Industrie e. V. 

(BPI) vertritt das breite Spektrum 
der pharmazeutischen Industrie auf 
nationaler und internationaler Ebe-
ne. Über 240 Unternehmen mit ca. 
73.000 Mitarbeitern haben sich im 
BPI zusammengeschlossen.

Im BPI hat sich eine Vielzahl von Un-
ternehmen zusammengefunden, 
die sich der Forschung zur Entwick-
lung von Arzneimitteln im Bereich 
der seltenen Erkrankungen (Orphan 
Drugs) verschrieben haben. Hierzu 
besteht seit dem Inkrafttreten der 
Verordnung über Arzneimittel für 
Seltene Leiden eine Arbeitsgruppe 

Orphan Drugs im Verband, die sich 
insbesondere mit den Zulassungs-
bedingungen für diese Arzneimit-
tel in Europa und den Erstattungs- 
und Marktzugangsbedingungen in 
Deutschland befasst. 

Der BPI und die von ihm vertrete-
nen Unternehmen engagieren sich 
intensiv im Nationalen Aktions-
bündnis für Menschen mit Selte-
nen Erkrankungen (NAMSE). Ein 
besonderer Fokus liegt dabei auf 
den arzneimittel- und versorgungs-
bezogenen Themen. 

Als Bündnispartner im NAMSE un-
terstützt der Verband das Ziel, die 

www.bpi.de Bundesverband der Pharmazeutischen Industrie e. V. 
(BPI)
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Deutsche Forschungsgemeinschaft (DFG)

Deutsche Hochschulmedizin e. V. 

Die Deutsche Forschungs-
gemeinschaft (DFG) ist die 

Selbstverwaltungsorganisation der 
Wissenschaft in Deutschland. Sie 
dient der Wissenschaft in allen ih-
ren Zweigen, somit unter anderem 
auch der Erforschung seltener Er-
krankungen. Organisiert ist die DFG 
als privatrechtlicher Verein. 

Ihre Mitglieder sind forschungsin-
tensive Hochschulen, außeruniver-
sitäre Forschungseinrichtungen, 
wissenschaftliche Verbände sowie 
die Akademien der Wissenschaf-
ten. Die Kernaufgabe der DFG be-
steht in der wettbewerblichen Aus-
wahl der besten Forschungsvorha-
ben von Wissenschaftlerinnen und 
Wissenschaftlern an Hochschulen 
und Forschungsinstituten und in 
deren Finanzierung. 

Projekte werden von Wissenschaft-
lerinnen und Wissenschaftlern oder 
von Hochschulen zu den von ihnen 
ausgewählten Themen aus einer 
Disziplin oder mit fächerübergrei-
fenden Ansätzen in einem Antrag 
dargestellt. Dieser kann jederzeit 
zu jedem Forschungsthema ein-
gereicht werden und so befindet 
sich laufend eine Vielzahl von For-
schungsprojekten zu seltenen Er-
krankungen in der Förderung. 

Neben den vielfältigen Aufgaben 
aus Förderer der Wissenschaft berät 
die DFG auch Parlamente, Regierun-
gen und öffentliche Einrichtungen in 
wissenschaftlichen Fragen. 

Daher ist die DFG von Anfang an 
aktiv an dem gesamten NAMSE-
Prozess beteiligt und begleitet auch 
die weitere Umsetzung der Maß-
nahmen im Nationalen Aktionsplan.

Kontakt:  
Dr. Frank Wissing

www.dfg.de

www.dfg.de

www.uniklinika.de 

I m Dachverband Deutsche Hoch-
schulmedizin sind die 33 Univer-

sitätsklinika sowie die 37 Medizi-
nischen Fakultäten Deutschlands 
vertreten. Die beiden Verbände 
sind Gründungsmitglied des Akti-
onsbündnisses für Menschen mit 
Seltenen Erkrankungen (NAMSE) 
und setzen sich seit Jahren für eine 
Verbesserung der Versorgung von 
Menschen mit Seltenen Erkrankun-
gen ein. 

Die Hochschulmedizin hat im deut-
schen Gesundheitssystem zentrale 
Aufgaben bei der Versorgung von 
Menschen mit Seltenen Erkran-

kungen. Bundesweit dienen ihre 
Einrichtungen Patienten, Ange-
hörigen und den überweisenden 
Fachärzten als wichtige Anlauf- und 
Beratungsstelle. Für viele Seltene 
Erkrankungen verfügt nur die Uni-
versitätsmedizin über die erforderli-
che Expertise und Infrastruktur für 
die spezialisierte Diagnostik und 
Therapie. Die Versorgung der be-
troffenen Patienten geht dabei oft 
Hand in Hand mit einer aufwändi-
gen Forschung. Dadurch leistet die 
Hochschulmedizin einen wichtigen 
Beitrag zur Entwicklung neuer The-
rapieansätze für Seltene Erkrankun-
gen.

www.uniklinika.de  
www.mft-online.de 
Tel. 030 39405170

NAMSE-AKTEURE



• Vertretung der Honorarinteressen 
von Hausärztinnen und Hausärzten

• Durchsetzung größerer Vertrags-
freiheit für den hausärztlichen 
Bereich sowie bürokratiearmer 
Arbeitsbedingungen in den haus-
ärztlichen Praxen

• Förderung von Aus-, Fort- und 
Weiterbildung auch im Bereich 
von Seltenen Erkrankungen in der 
verbindlichen HZV-Fortbildung so-
wie Forschung und Lehre in der 
hausärztlichen Medizin.

Kontakt:  
Tjarko Schröder 

www.hausaerzteverband.de 
Tel. 030 8871437339

Der Deutsche Hausärztever-
band e. V. ist mit etwa 30.000 

Mitgliedern die größte berufspoliti-
sche Vertretung in Deutschland und 
Europa, die für die Stärkung und 
den Erhalt einer soliden, flächende-
ckenden hausärztlichen Versorgung 
eintritt. 

Der Bundesverband vertritt mit 
seinen 17 Landesverbänden die 
berufspolitischen Interessen der 
Hausärztinnen und Hausärzte ge-
genüber Ärztekammern, Kassen-
ärztlichen Vereinigungen, Kranken-
kassen und Landesministerien.

Die Hauptgeschäftsstelle befindet 
sich in Köln. 2007 wurde das Berli-
ner Büro des Verbandes gegründet. 
In der Hauptstadt sind sowohl der 
Sitz des Bundesvorsitzenden, der in 

der aktuellen Legislaturperiode im 
Amt des UEMO-Vizepräsidenten 
auch die Interessen der europäi-
schen Hausärzte vertritt, als auch 
die Pressestelle und der Bereich 
„Gesundheitspolitik und Kommuni-
kation“ angesiedelt. 

Die wichtigsten Aufgaben im Über-
blick

• Beratung und Vertretung aller in 
der Bundesrepublik Deutschland 
an der hausärztlichen Versorgung 
teilnehmenden Hausärztinnen 
und Hausärzte, insbesondere die 
Vertretung gegenüber öffentlich-
rechtlichen Körperschaften, Kos-
tenträgern, Politik und Öffentlich-
keit 

• Begleitung von Gesetzgebungs-
verfahren auf nationaler und eu-
ropäischer Ebene 

Deutscher Hausärzteverband e. V.www.hausaerzteverband.de

126

Deutsche Krankenhausgesellschaft e. V. (DKG)www.dkgev.de

Krankenhäuser spielen eine zen-
trale Rolle bei der täglichen 

Versorgung der ca. 4 Millionen in 
Deutschland lebenden Patienten 
mit chronischen seltenen Erkran-
kungen, sei es in hochspezialisier-
ten universitären Einrichtungen 
oder in auf einzelne Krankheits-
gruppen spezialisierten kleineren 
Einrichtungen. Die 12 Spitzen- und 
16 Landesverbände der Kranken-
hausträger haben als Partner ge-
genüber Politik, Institutionen, Ver-
bänden und Wissenschaft die Deut-
sche Krankenhausgesellschaft e. V. 
(DKG) eingesetzt. Die DKG vertritt 

die Kranken-
häuser bei 
allen gesund-
heitspoliti-
schen Ent-
scheidungen.

Die zumeist 
komplexe Dia-

gnostik und Behandlung von Pati-
enten mit seltenen Erkrankungen 
findet im Krankenhaus sowohl sta-
tionär als auch z.B. in Hochschul-
ambulanzen und im Rahmen der 
ambulanten spezialfachärztlichen 
Versorgung (ASV) nach § 116b SGB 
V statt. Darüber hinaus engagieren 
sich insbesondere Ärzte und Wis-
senschaftler zumeist an Universi-
tätskliniken aktiv im Bereich der 
Erforschung der seltenen Erkran-
kungen. 

Die Bildung einer dreistufigen 
Zentrumsstruktur, in der den Kran-

kenhäusern die zentrale Funktion 
zukommt, ist ein wesentliches 
Kernelement des Nationalen Ak-
tionsplans für Menschen mit sel-
tenen Erkrankungen. Die DKG ist 
daher auch im Nationalen Aktions-
bündnis für Menschen mit Selte-
nen Erkrankungen (NAMSE) aktiv 
eingebunden und setzt sich dafür 
ein, dass die erforderlichen Rah-
menbedingungen für eine qualitativ 
hochwertige, interdisziplinäre und 
koordinierte Versorgung von Pati-
enten mit seltenen Erkrankungen 
geschaffen werden. 

Kontakt:  
Frau Dr. med. Nicole Schlottmann, 
Geschäftsführerin Dezernat V, Me-
dizin 
Frau Kirsten Hage, MPH, Referen-
tin Dezernat V, Medizin 

www.dkgev.de

NAMSE-AKTEURE



127

Deutscher Pflegerat e. V. (DPR)

Gemeinsamer Bundesausschuss (G-BA) 

Der Deutsche Pflegerat (DPR) 
e. V. ist die Stimme der Pro-

fession Pflege und des Hebam-
menwesens in Deutschland und 
setzt sich in der Form einer Bun-
desarbeitsgemeinschaft aus 16 
Mitgliedsverbänden zusammen. Ei-
ne wesentliche Aufgabe des DPR 
ist es, die Position der Pflege und 
des Hebammenwesens gegenüber 
der Politik wirksam zu vertreten und 
gesundheitspolitische Entschei-
dungen aktiv mitzugestalten. Eine 
zentrale Aufgabe des DPR ist dabei 
die Mitgestaltung bei Strukturver-
änderungen, Entwicklungen und 
Anpassungsprozessen im Gesund-
heits-, Sozial- und Bildungswesen 
der Bundesrepublik Deutschland 
und innerhalb Europas.

Der Deutsche Pflegerat ist Partner 
im Nationalen Bündnis für Selte-
ne Erkrankungen. Er unterstützt 
insbesondere den Maßnahmen-

vorschlag 12 aus 
dem Aktionsplan 
für Menschen mit 
Seltenen Erkran-
kungen, in wel-
chem die Versor-
gungsforschung 
für Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen angestrebt wird. 

Dem DPR liegt viel daran, dass Men-
schen mit einer Seltenen Erkran-
kung auf Grund von strukturellen, 
medizinischen und auch ökonomi-
schen Gründen eine Verbesserung 
in der medizinischen Versorgung 
erfahren dürfen. 

Leider gibt es für Menschen mit 
Seltenen Erkrankungen zu wenig 
bis gar keine Therapiemöglichkei-
ten und Medikamente. An dieser 
Stelle ist die Versorgungsforschung 
gefordert. Dafür möchten wir uns 
stark machen.

Kontakt:  
Claudia Dachs (Deutscher Hebam-
menverband) und  
Elfriede Zoller (Berufsverband 
Kinderkrankenpflege Deutschland) 
vertreten den DPR in der Steue-
rungsgruppe NAMSE.

www.deutscher-pflegerat.de

www.deutscher-pflegerat.de

www.g-ba.de

Der Gemeinsame Bundesaus-
schuss (G-BA) bestimmt in 

Form von Richtlinien den Umfang 
und die erforderliche Qualität von 
Leistungen der gesetzlichen Kran-
kenversicherung (GKV) für etwa 
70 Millionen Versicherte. Rechts-
grundlage für seine Arbeit ist das 
Fünfte Buch des Sozialgesetzbu-
ches (SGB V). 

Patientenvertreterinnen und Pa-
tientenvertreter beraten im G-BA 
mit und haben ein Antragsrecht. 
Die vom G-BA beschlossenen 
Richtlinien haben den Charakter 
untergesetzlicher Normen und sind 
für alle Akteure der GKV bindend. 
Bei seinen Entscheidungen berück-
sichtigt der G-BA den allgemein an-
erkannten Stand der medizinischen 
Erkenntnisse und untersucht den 
diagnostischen oder therapeuti-
schen Nutzen, die medizinische 

Notwendigkeit und 
die Wirtschaftlichkeit 
einer Leistung. 

Zudem hat das Gre-
mium weitere wich-
tige Aufgaben im 
Bereich des Quali-
tätsmanagements und der Quali-
tätssicherung in der ambulanten 
und stationären Versorgung. 

Der G-BA ist das zentrale Beschluss-
gremium der gemeinsamen Selbst-
verwaltung der Ärztinnen und Ärz-
te, Zahnärztinnen und Zahnärzte, 
Psychotherapeutinnen und Psycho-
therapeuten, Krankenhäuser und 
Krankenkassen in Deutschland und 
wird getragen von der Kassenärztli-
chen und der Kassenzahnärztlichen 
Bundesvereinigung, der Deutschen 
Krankenhausgesellschaft sowie 
dem GKV-Spitzenverband.

Entscheidungen des G-BA betref-
fen auch Patientinnen und Patien-
ten mit seltenen Erkrankungen, 
beispielsweise im Rahmen der Arz-
neimittelversorgung und der Aus-
gestaltung der ambulanten spezi-
alfachärztlichen Versorgung (ASV). 

www.g-ba.de
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Aus der Sicht der GKV ist bei der 
medizinischen Versorgung der 
Menschen mit Seltenen Erkrankun-
gen besonderer Wert auf die hohe 
Qualifikation der Leistungserbrin-
ger sowie die Diagnostik und The-
rapie auf gesicherter wissenschaft-
licher Grundlage – gegebenenfalls 
auch im Rahmen von Studien – in 
qualifizierten Zentrenstrukturen zu 
legen.

Kontakt:  
Dr. Kraft-R. Schmidt,  
Abteilung Medizin

www.gkv-spitzenverband.de
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Kassenärztliche Bundesvereinigung (KBV) 

www.namse.de

www.kbv.de

Die Kassenärztliche Bundes-
vereinigung (KBV) vertritt die 

politischen Interessen der rund 
153.900 niedergelassenen und er-
mächtigten Ärzte und Psychothe-
rapeuten auf Bundesebene. Sie ist 
der Dachverband der 17 Kassen-
ärztlichen Vereinigungen (KVen), 
die die ambulante medizinische 
Versorgung für 70 Millionen ge-
setzlich Versicherte in Deutschland 
sicherstellen. 

Die KBV schließt mit den gesetzli-
chen Krankenkassen und anderen 
Sozialversicherungsträgern Verein-
barungen, beispielsweise zur Ho-
norierung der Ärzte und zum Leis-
tungsspektrum der gesetzlichen 
Krankenkassen. 

Die KBV und die KVen engagieren 
sich unter anderem mit einer bun-
desweiten Kampagne für ein realis-
tisches Bild des ärztlichen und psy-
chotherapeutischen Berufsstands 
in der Öffentlichkeit. Zugleich wer-
ben sie um medizinischen Nach-
wuchs für die Niederlassung in ei-
ner Praxis. 

KBV und KVen sind als Einrichtun-
gen der ärztlichen Selbstverwal-
tung Körperschaften des öffentli-
chen Rechts.

www.kbv.de
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Der GKV-Spitzenverband ist 
die zentrale Interessenvertre-

tung der gesetzlichen Kranken- und 
Pflegekassen in Deutschland auf 
europäischer sowie internationaler 
Ebene. Er gestaltet die Rahmen-
bedingungen für einen intensiven 
Wettbewerb um Qualität und Wirt-
schaftlichkeit in der gesundheit-
lichen und pflegerischen Versor-
gung. Die Gesundheit der 70 Mil-
lionen Versicherten steht dabei im 
Mittelpunkt seines Handelns.

Als NAMSE-Bündnispartner hat der 
GKV-Spitzenverband die Initiative 
zur Bildung eines Nationalen Akti-
onsbündnisses für Menschen mit 
Seltenen Erkrankungen unterstützt. 
Auch der GKV-Spitzenverband teilt 
die Auffassung, dass durch ein ge-
meinsames Handeln aller Bündnis-
partner die Voraussetzungen für 
eine langfristig wirksame Verbesse-
rung der gesundheitlichen Situation 
von Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen geschaffen werden können. 

Der GKV-Spitzenverband ist in den 
Arbeits- und Entscheidungsebenen 
des Aktionsbündnis aktiv beteiligt 
und befördert so die Verwirklichung 
der angestrebten Ziele und insbe-
sondere die Umsetzung derjenigen 
Maßnahmenvorschläge des Nati-
onalen Aktionsplans, bei denen er 
konkret beteiligt (gefragt und ver-
antwortlich) ist. 

GKV-Spitzenverband

Spitzenverband

www.gkv-spitzenverband.de
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Orphanet: Das Referenzportal für  
seltene Krankheiten  

Verband der Privaten Krankenversicherung e. V. 
(PKV)

ORPHANET ist eine relatio-
nale Datenbank über selte-

ne Krankheiten und Arzneimittel 
für seltene Krankheiten (Orphan 
Drugs). Das Konzept der europä-
ischen Datenbank basiert auf der 
Idee, allen beteiligten Interessen-
gruppen Informationen über selte-
ne Krankheiten in Form eines Ka-
taloges von Fachdienstleistungen 
bereitzustellen. Dieses Angebots-
verzeichnis umfasst Informationen 
über Expertenzentren, Diagnosti-
kleistungen, Forschungsprojekte, 
klinische Studien, Netzwerke, Re-
gister und Selbsthilfegruppen aus 
derzeit 40 Ländern. 

Das Team Orphanet Deutschland 
trägt hierzu mit umfangreichen In-
formationen über die Leistungsan-
gebote aus Deutschland bei: Ak-
tuell sind mehr als 3500 Fachleute 
aus Deutschland registriert, die sich 

mit seltenen Krank-
heiten befassen, sei 
es als Kontaktper-
son für eine Selbst-
hilfeorganisation, als Ansprechpart-
ner für die Diagnose einer seltene 
Krankheit oder als Facharzt eines 
Expertenzentrums. 

Jede Leistung ist direkt mit dem 
Inventar der Krankheiten verlinkt. 
Die Liste der Krankheiten und die 
Enzyklopädie bilden die Basis von 
ORPHANET. Für jede Krankheit 
werden folgende Informationen 
verfügbar gemacht: Krankheitsna-
me und Synonym(e), ICD-10-Code, 
relevante MIM-Nummer(n), Prä-
valenzrate, ursächliche Gene, epi-
demiologische Daten, präventive 
Maßnahmen, derzeitige Behand-
lungsmethoden, Informationen zur 
genetischen Beratung und diagnos-
tischen Testverfahren. 

Aktuell (Mai 2014) umfasst die Da-
tenbank 6.760 Seltene Krankheiten. 
Die Kurzbeschreibungen der Enzyk-
lopädie sind derzeit für über 4.800 
Krankheiten (auf Deutsch: 4.049) 
verfügbar. Alle Informationen sind 
qualitätsgesichert, kostenfrei und 
in 7 Sprachen über die Website von 
ORPHANET abrufbar.

Kontakt: 
Team Orphanet Deutschland – 
Medizinische Hochschule Hannover

www.orpha.net

www.orpha.net

www.pkv.de

Der Verband der Privaten Kran-
kenversicherung e. V. vertritt 

und fördert die allgemeinen Inter-
essen der Privaten Krankenversi-
cherung, der Privaten Pflegeversi-
cherung sowie seiner Mitgliedsun-
ternehmen.

Der Verband hat zudem die Auf-
gabe, die Position der Privaten 
Krankenversicherung in sozialpoliti-
schen Entscheidungen durch fach-
liche Stellungnahmen und Teilnah-
me an Anhörungen im nationalen 
und europäischen Gesetzgebungs-
verfahren einzubringen.

Außerdem berät er seine Mitglieds-
unternehmen in Grundsatzfragen der 
Tarifgestaltung, beispielsweise bei 
Einführung neuer Tarife wie dem Ba-
sistarif oder der staatlich geförderten 
ergänzenden Pflegeversicherung.

Voraussetzung für die Mitglied-
schaft im Verband ist der Geschäfts-
betrieb in Deutschland sowie die 
Zulassung des Unternehmens 
durch die Bundesanstalt für Fi-
nanzdienstleistungsaufsicht (BaFin) 
oder eine Landesaufsichtsbehörde.

Der Verband der Privaten Kranken-
versicherung besteht aus 42 or-
dentlichen und sieben außerordent-
lichen Mitgliedern. Die Krankenver-
sorgung der Bundesbahnbeamten 
und die Postbeamtenkrankenkasse 
sind verbundene Einrichtungen des 
Verbandes. 

Die Mitgliedsunternehmen decken 
nahezu den kompletten privaten 
Krankenvoll- und Zusatzversiche-
rungsmarkt in Deutschland ab. En-
de des Jahres 2013 waren bei ih-
nen rund 8,9 Millionen Menschen 

in einer privaten Krankenvollver-
sicherung versichert. Zudem be-
stehen bei den Unternehmen des 
PKV-Verbandes rund 23,5 Millionen 
Zusatzversicherungen. 

www.pkv.de
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Zudem werden gegenwärtig rund 
1.200 weitere Arzneimittelthera-
pien gegen seltene Erkrankungen 
erprobt. Trotzdem kann dies in 
Anbetracht der vielen seltenen Er-
krankungen, die bisher noch nicht 
behandelbar sind, nur ein Anfang 
sein. Um die Situation von Men-
schen mit seltenen Erkrankungen 
in Deutschland zu verbessern, be-
grüßen vfa und vfa bio die Aktivitä-
ten rund um das Nationale Bündnis 
für Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen (NAMSE) und bringen seit 
dessen Gründung die Expertise der 
Pharma- und Biotech-Industrie kon-
tinuierlich ein.

Kontakt: 
Dr. Sabine Sydow, Leiterin vfa bio

www.vfa-bio.de
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Verband der Diagnostica-Industrie e. V. (VDGH)

www.namse.de

www.vdgh.de

agnosen basieren auf 
den Ergebnissen von 
Laboruntersuchungen.

Politisches Ziel ist es, 
bis zum Jahr 2020 die Ursachen der 
meisten Seltenen Erkrankungen zu 
identifizieren. Als Partner des Nati-
onalen Aktionsbündnisses für Men-
schen mit Seltenen Erkrankungen 
(NAMSE) unterstützt der VDGH die 
Erforschung von Seltenen Erkran-
kungen, von denen in Deutschland 
rund vier Millionen Menschen be-
troffen sind. 

Neben Maßnahmen für ein verbes-
sertes Informationsmanagement 
der behandelnden Ärzte sieht der 
Aktionsplan des NAMSE den ge-
zielten Einsatz moderner moleku-
lardiagnostischer Methoden vor. 
Hierzu gehört auch die Gensequen-
zierung, die sich rasant weiterent-

wickelt und eine immer schnellere 
und präzisere Identifizierung der 
Krankheitsursachen ermöglicht. 
Die Unternehmen der Diagnostika- 
und Life Science Research-Branche 
halten technologische Lösungen 
bereit. 

Auch wenn heute leider viele der 
Erkrankungen noch nicht thera-
pierbar sind, haben Menschen mit 
Seltenen Erkrankungen das Recht 
auf Wissen und Anspruch auf eine 
treffsichere Diagnostik. 

Kontakt: 
Dr. Martin Walger, Geschäftsführer 
Verband der Diagnostica-Industrie

www.vdgh.de 
Tel. 030 20059941
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Der vfa vertritt die Interessen 
seiner Mitglieder in der Ge-

sundheits-, Forschungs- und Wirt-
schaftspolitik. 

vfa bio setzt sich im vfa dafür ein, 
das medizinische und wirtschaftli-
che Potenzial der Biotechnologie zu 
nutzen und beschäftigt sich unter 
anderem mit folgenden Themen:

• Medizinischer Fortschritt durch 
Biopharmazeutika – Nutzen für 
Patienten, Ärzte und Gesellschaft

• Zugang zu Biopharmazeutika für 
die Patienten

Der Verband der Diagnostica-
Industrie e. V. (VDGH) vereint 

als Wirtschaftsverband 95 Unter-
nehmen mit insgesamt 32.000 Be-
schäftigten und einem Branchen-
umsatz von 3,9 Mrd. Euro. Die Un-
ternehmen stellen Geräte, Testkits 
und Reagenzien zur Untersuchung 
von Proben außerhalb des mensch-
lichen Körpers (In-vitro-Diagnostika) 
her bzw. entwickeln und vertreiben 
maßgeschneiderte Testsysteme, 
Instrumente und Verbrauchsmate-
rialien für die Forschung in den Le-
benswissenschaften (Life Science 
Research). Moderne Labordiagnos-
tik ist zentraler Bestandteil einer 
patientenorientierten Medizin. Et-
wa zwei Drittel aller klinischen Di-

• Standort Deutschland 
sowie Rahmenbedin-
gungen für Forschung, 
Entwicklung und Her-
stellung von Biophar-
mazeutika

• Menschen mit seltenen Erkran-
kungen und Orphan Drugs

• Biosimilars

• Neue Therapieformen wie Gen- 
und Zelltherapie sowie Gewebe-
züchtung.

Die forschenden Pharma- und Bio-
tech-Unternehmen haben gezeigt, 
dass sie auch Patienten jenseits 
der Volkskrankheiten helfen wol-
len: In den letzten Jahren waren im 
Durchschnitt ein Fünftel der jährlich 
neu zugelassenen Medikamente 
Orphan Drugs. 

vfa bio, die Interessengruppe Biotechnologie im 
Verband forschender Pharma-Unternehmen vfa

www.vfa-bio.de
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Zahnmedizin, vertreten durch:

Bundeszahnärztekammer, Arbeitsgemeinschaft 
der Deutschen Zahnärztekammern e. V. (BZÄK)

Deutsche Gesellschaft für Zahn-, Mund-  
und Kieferheilkunde e. V. (DGZMK)

Kassenzahnärztliche Bundesvereinigung (KZBV)

D ie Bundeszahnärztekammer 
(BZÄK) ist die Berufsvertretung 

aller Zahnärzte in Deutschland. Mit-
glieder sind die Zahnärztekammern 
der Bundesländer. Die BZÄK vertritt 
die gesundheits- und professions-
politischen Interessen des zahnärzt-
lichen Berufsstandes. Dabei ist sie 
dem Gemeinwohl verpflichtet. Ihr 
oberstes Ziel ist der Einsatz für ein 
freiheitliches, zukunftsorientiertes 
Gesundheitswesen. Sie fördert eine 

D ie Deutsche Gesellschaft für 
Zahn-, Mund- und Kieferheil-

kunde e. V. ist mit den 155 Jahren 
ihres Bestehens die älteste zahn-
ärztliche und mit mehr als 40 Fach-
gesellschaften, Arbeitsgemein-
schaften, Arbeitskreisen und regio-
nalen Gesellschaften sowie 20.000 
Mitgliedern unter ihrem Dach eine 
der größten wissenschaftlichen Ver-
einigungen Deutschlands. 

Die satzungsgemäße Aufgabe der 

Die wichtigste Aufgabe der 
KZBV wie auch der Kassen-

zahnärztlichen Vereinigungen ist 
die Sicherstellung der vertragszahn-
ärztlichen Versorgung. Das heißt 
insbesondere: In verbindlichen 
Verträgen mit den Gesetzlichen 
Krankenkassen werden die Rechte 
und Pflichten der Vertragszahnärzte 
festgelegt, aufgrund derer die zahn-
ärztliche Behandlung einschließlich 
der Versorgung mit Zahnersatz und 
kieferorthopädischer Maßnahmen 

Vertreter in der Steuerungsgruppe und wissenschaftlicher Ansprechpartner 
ist Prof. Dr. Thomas Hoffmann, Direktor der Poliklinik für Parodontologie; Studiendekan Zahnmedizin;  
Universitätsklinikum Carl Gustav Carus an der Technischen Universität Dresden; Tel. 0351 4582712

fortschrittliche, auf wissenschaft-
lichen Erkenntnissen basierende 
Zahnmedizin, die den Patienten in 
den Mittelpunkt stellt. 

Die BZÄK ist als Mitglied im Natio-
nalen Aktionsbündnis für Menschen 
mit Seltenen Erkrankungen be-
strebt, die Aufklärung über seltene 
Erkrankungen voranzutreiben und 
für eine Verbesserung der Versor-
gung der betroffenen Patienten zu 

DGZMK besteht in der Forschungs-
förderung und Verbreitung aktueller 
Forschungsergebnisse sowie syste-
matischen Fortbildung ihrer Mitglie-
der. Eines ihrer Hauptziele ist es, die 
Zahn-, Mund- und Kieferheilkunde 
als integralen Bestandteil der Medi-
zin fachlich und in der Öffentlichkeit 
(Patienteninformationen) weiter zu 
etablieren. Mit den wissenschaft-
lichen Leitlinien beteiligt sich die 
DGZMK direkt und indirekt am Be-
handlungsgeschehen in den Praxen. 

der gesetzlich Versicherten und ih-
rer Angehörigen durchzuführen ist. 

Für die Finanzierung der Behandlung 
von seltenen Erkrankungen bedeu-
tet dies für die KZBV, dass sie sich 
nach der Evaluation der Krankheiten 
und der Eruierung der damit verbun-
denen notwendigen Maßnahmen 
durch das Bundesministerium für 
Gesundheit im Folgenden zusam-
men mit den Kostenträgern – also 
den Gesetzlichen Krankenkassen 

sorgen. Der Fokus liegt auf der Be-
schreibung seltener oraler Erkran-
kungen und Krankheitsbilder aus 
dem Mund-, Kiefer- und Gesichts-
bereich. Diese werden derzeit auf 
1.700 seltene Erkrankungen ge-
schätzt.

www.bzaek.de 

Die DGZMK ist als Mitglied im Natio-
nalen Aktionsbündnis für Menschen 
mit Seltenen Erkrankungen bestrebt, 
die zahnmedizinischen Forschungen 
zu den seltenen Erkrankungen mit 
dem Ziel der Therapieoptimierung 
der betroffenen Patienten zu bün-
deln und voranzutreiben. 

www.dgzmk.de

und sonstigen Kostenträgern – über 
die verschiedenen Möglichkeiten 
der Finanzierungselemente der als 
notwendig definierten Behandlun-
gen besprechen und einigen, sowie 
gegebenenfalls diesbezüglich an 
den Gesetzgeber herantreten muss.

www.kzbv.de

www.bzaek.de 

www.dgzmk.de

www.kzbv.de

NAMSE-AKTEURE



Eine zentrale Anforderung an das 
System stellt die Verknüpfung der 
Versorgungseinrichtungen zu den 
seltenen Erkrankungen dar. Hierfür 
wird das hierarchisch aufgebaute 
Klassifikationssystem der seltenen 
Krankheiten von ORPHANET ge-
nutzt. 

Die von Orphanet Deutschland be-
reits erfassten und validierten Ex-
pertenzentren bilden die Basis der 
Datensammlung für den se-atlas. 
Im Rahmen des Projektes soll diese 
Sammlung weiter ausgebaut und 
ein Prozess zur Qualitätssicherung 
der neu zu erfassenden Daten ent-
wickelt werden.

Das Projekt ist im Juni 2013 gestar-
tet und wird für zwei Jahre durch 
das Bundesministerium für Ge-
sundheit gefördert. 

Das Projekt wird von der AG eHealth 
der Medizininformatik (IMBEI) an 
der Universitätsmedizin Mainz ge-
leitet. Weitere am Projekt beteiligte 
Partner sind Orphanet Deutschland, 
das Zentrum für Seltene Erkrankun-
gen Tübingen, das Frankfurter Re-
ferenzzentrum für Seltene Erkran-
kungen und die ACHSE. 

www.se-atlas.de

132 PROJEKTE

Für die Diagnose und Behand-
lung von Personen mit selte-

nen Erkrankungen existieren un-
terschiedlich stark spezialisierte 
Einrichtungen in Deutschland. Hier-
zu zählen sowohl kleinere Fachzen-
tren, als auch Universitätskliniken. 
Das Medium „Internet“ ermöglicht 
die umfassende Darstellung der 
Versorgungslandschaft unter Ein-
bindung der verfügbaren Leistungs-
daten. 

Gleichwohl das bereits bestehende 
Informationsangebot im Internet 
sehr umfangreich ist, kann die Gü-
te der Informationen oftmals nicht 
nachvollzogen werden, die vielfäl-
tigen Angebote sind darüber hin-
aus häufig verwirrend. Besonders 

Im Sommer 2013 wurde der „Na-
tionale Aktionsplan für Menschen 

mit Seltenen Erkrankungen“ veröf-
fentlicht. Er umfasst insgesamt 52 
Maßnahmen, mit denen die drän-
gendsten Probleme der Betroffenen 
und ihrer Angehörigen angegangen 
werden sollen. Damit betroffene 
Menschen schneller zu einer ver-
lässlichen Diagnose kommen, soll 

für Personen, die bisher wenig mit 
dem Umfeld in Kontakt gekommen 
sind, ist es schwierig, sich zurecht-
zufinden.

Ziel des Projektes se-atlas ist es, 
die Versorgungsmöglichkeiten für 
Menschen mit seltenen Erkrankun-
gen in Deutschland zentral zu bün-
deln, nach den unterschiedlichen 
Erkrankungen und Fachgebieten 
auffindbar zu machen und in inno-
vativer Weise darzustellen. Dies 
geschieht sowohl in Form einer 
interaktiven Landkarte, als auch in 
ausführlicher Auflistung. Betroffe-
ne und deren Angehörige, Ärzte, 
nicht-medizinisches Personal und 
die breite Öffentlichkeit werden 
gleichermaßen angesprochen.

die Informationslage für Versorger 
und Betroffene verbessert werden. 
IT-Lösungen, die die Möglichkeiten 
des Internets ausschöpfen, spielen 
dabei eine zentrale Rolle. 

Drei Projekte, die seit 2013 vom 
Bundesministerium für Gesundheit 
gefördert werden, werden hier vor-
gestellt.

se-atlas

Eine kartographische Darstellung der Experten für seltene Erkrankungen

Bundesministerium für Gesundheit fördert IT-Projekte

www.se-atlas.de 
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ZIPSE

OSSE 

E in Bestandteil des „Nationalen 
Aktionsplans für Menschen 

mit Seltenen Erkrankungen“ ist der 
Aufbau eines qualitätsgesicherten 
und internetbasierten Informations-
portals. Dort sollen Menschen mit 
seltenen Erkrankungen vielfältige 
Informationen zu ihren jeweiligen 
Erkrankungen erhalten.

Das Ziel des Projekts ZIPSE ist die 
Konzeptualisierung eines solchen 
zentralen Informationsportals. Es 
sollen zielgruppenspezifische Infor-
mationen für Betroffene und ihre 
Angehörigen sowie für medizini-
sche, therapeutische und pflegeri-
sche Leistungserbringer bereitge-
stellt werden. 

Insbesondere Informationen zur 
Diagnostik, Therapie, Selbsthilfe, 
spezialisierten Versorgungseinrich-

tungen, Forschung und Registern 
werden anhand spezifischer Quali-
tätskriterien zentral gebündelt und 
bereitgestellt. 

Zudem werden Informationsmög-
lichkeiten zu sozial- und leistungs-
rechtlichen Fragen integriert. Das 
Informationsportal soll hierbei keine 
Primärinformationen bereitstellen, 
sondern auf bereits vorhandene 
qualitätsgesicherte Informations-
quellen referenzieren.

Das ZIPSE-Projekt wird durch das 
Bundesministerium für Gesund-
heit finanziell gefördert und läuft 
von Dezember 2013 bis November 
2015.

Koordinator des Verbundprojektes 
ist das Center for Health Economics 
Research Hannover (CHERH). 

Des Weiteren sind das Zentrum 
für Qualität und Management im 
Gesundheitswesen, eine Einrich-
tung der Ärztekammer Niedersach-
sen, die Klinik für Dermatologie 
und Venerologie Freiburg, Orpha-
net Deutschland, die ACHSE., das 
Frankfurter Referenzzentrum für 
Seltene Erkrankungen (FRZSE) und 
das IMBEI der Universitätsmedizin 
Mainz an dem Projekt beteiligt.

www.portal-se.de

www.portal-se.de 

http://osse-register.de

Die Erforschung Seltener Er-
krankungen erfordert eine 

enge institutions- wie auch länder-
übergreifende Kooperation. In die-
sem Zusammenhang wurden durch 
die EU Anforderungen an die Um-
setzung nationaler Register für sel-
tene Erkrankungen formuliert. Ziel 
des OSSE-Projektes ist, den Aufbau 
einer nationalen Registerlandschaft 
entsprechend den europäischen 
Anforderungen durch geeignete 
IT-Werkzeuge zu unterstützen und 
durch Infrastrukturkomponenten 
Forschungskooperationen im natio-
nalen und europäischen Kontext zu 
ermöglichen.

Dazu liefert OSSE einen Register-
baukasten, der es erlaubt, Einga-
beformulare für Verlaufsdaten und 
krankheitsspezifische Stammdaten 

selbst maßgeschneidert zu erstel-
len. In einem zentral für alle OSSE-
Register betriebenen Metadaten-
Repository sind alle verwendeten 
Datenfelder, insbesondere die der 
abgestimmten „Common Data-
sets“, nachvollziehbar hinterlegt 
und beschrieben. Vervollständigt 
wird der Registerbaukasten durch 
Musterdokumente beispielsweise 
für das Datenschutzkonzept, für 
Patienteninformation und Einwil-
ligungserklärungen sowie Best-
Practice-Beispiele und Musterver-
träge für den Betrieb. 

Eine Anfrage-Infrastruktur („De-
zentrale Suche“) vernetzt die ver-
schiedenen OSSE-Register. Sie 
ermöglicht gezielte Anfragen an 
die Register, deren Durchführung 
und Beantwortung lokal durch den 

Dateneigentümer kontrolliert wird. 
Mit Hilfe sogenannter „OSSE-Brü-
ckenköpfe“ können auch Register 
an diesem Verfahren teilnehmen, 
die eine andere Register-Software 
einsetzen.

Die zweijährige Förderung durch 
das Bundesministerium für Ge-
sundheit ist im November 2013 
gestartet. 

Das Projekt wird von der AG Ver-
bundforschung der Medizinin-
formatik der Universitätsmedizin 
Mainz und der Abteilung Pneumolo-
gie des Universitätsklinikum Frank-
furt durchgeführt.

http://osse-register.de

PROJEKTE

Zentrales Informationsportal für Menschen mit Seltenen Erkrankungen

Open Source Registersystem für Seltene Erkrankungen
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Viele Betroffene einer Seltenen 
Erkrankung müssen jahrelange, 

manchmal jahrzehntelange Irrwe-
ge hinter sich bringen, bevor eine 
Diagnose gestellt wird. Neben der 
hohen psychischen Belastung ist 
damit auch der Weg zur bestmög-
lichen Behandlung und Versorgung 
weit. Die Robert Bosch Stiftung 
fördert deshalb krankheitsübergrei-
fende Projekte, die eine Verkürzung 
des Diagnosewegs für Menschen 

interdisziplinären Kompetenzein-
heit besteht darin, anhand einiger 
Beispiele die durch Patienten ohne 
Diagnose verursachten Kosten im 
Gesundheitswesen retrospektiv 
und prospektiv zu erfassen.

Partner des Projektes sind die 
ACHSE, die in allen Schritten des 
Projektes die Patientenorientierung 
sicher stellt sowie die Allgemeine 
Ortskrankenkasse (AOK) Rhein-
land/Hamburg als repräsentativer 
Vertreter der Kostenträger. 

Das Projekt wird vom 01.01.2014 
– 31.12.2016 gefördert.

der Medizin, wie solche aus Infor-
mation und Kommunikation, Case 
Management, Aus-, Fort- und Wei-
terbildung, Selbsthilfe, Datenver-
arbeitung oder anderen Bereichen 
konnten eingereicht werden.

Drei Projekte wurden schließlich 
durch eine Jury als zu fördernde 
ausgewählt. 

Das Projekt „InterPoD – Pati-
enten ohne Diagnose: Aufbau 

einer interdisziplinären Kompe-
tenzeinheit zur Erkennung Seltener 
Chronischer Erkrankungen“ baut 
auf ein Pilotprojekt des Bonner 
Zentrums für Seltene Erkrankun-
gen (ZSEB) auf. InterPoD bietet 
eine zentrale Anlaufstelle für Pati-
enten mit bisher nicht diagnostizier-
ten Erkrankungen. Ein Facharzt und 
Medizinstudenten in höheren Se-
mestern sichten, prüfen und fassen 
hier die in der Regel umfangreichen 
Unterlagen und Befunde der Pati-
enten ohne Diagnose zusammen 
und stellen die Krankengeschichte 
und Befunde anschließend einer 
interdisziplinären Fallkonferenz vor. 
Wenn sich in der abschließenden 
Bewertung der Verdacht auf eine 
Seltene Krankheit erhärtet, wird 

dem Patienten eine Vorstellung am 
ZSEB, sofern hier die erforderliche 
Kompetenz vorhanden ist, empfoh-
len, oder es erfolgt die Weiterlei-
tung an andere Zentren für Seltene 
Erkrankungen. 

Ziel des Projektes ist es, bei Patien-
ten, bei denen trotz zahlreicher Arzt-
kontakte und Untersuchungen kei-
ne diagnostische Einordnung mög-
lich war, eine zutreffende Diagnose 
zu stellen. Patienten können hierfür 
auch in spezielle Forschungspro-
gramme zur Krankheitsaufklärung 
aufgenommen werden. Außerdem 
leistet das Projekt einen wichtigen 
Beitrag zur Ausbildung der Studie-
renden, deren Blick für schwieri-
ge Patientensituationen und das 
Erkennen Seltener Erkrankungen 
gestärkt wird. Ein weiteres Ziel der 

mit Seltenen chronischen Erkran-
kungen erwarten lassen. Im Jahr 
2013 erfolgte die Ausschreibung zu 
diesem Programm. 

Die Ausschreibung richtete sich an 
Bewerber aller Institutionen und 
Professionen, die krankheitsüber-
greifend zu einer Verkürzung des 
Diagnosewegs für Menschen mit 
seltenen chronischen Erkrankun-
gen beitragen können. Ansätze aus 

„InterPoD – Patienten ohne Diagnose: Aufbau einer interdisziplinären  
Kompetenzeinheit zur Erkennung Seltener Chronischer Erkrankungen“  
am Zentrum für Seltene Erkrankungen Bonn, Universitätsklinikum Bonn

„Seltene chronische Erkrankungen –  
Kürzere Wege zur Diagnose“ 

Ein Programm der Robert Bosch Stiftung zur Förderung von Projekten
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Die Odyssee von Patienten oh-
ne Diagnose ist oft gekenn-

zeichnet von unnötigen Wiederho-
lungen teilweise belastender und 
aufwändiger Diagnostik, da voraus-
gegangene Diagnostik nicht opti-
mal berücksichtigt werden kann. 
Zusätzlich werden die Patienten 
ohne Diagnose immer wieder von 
Spezialisten gesehen, die einzelne 
spezifische Verdachtsdiagnosen 
bearbeiten; eine Zusammenschau 
ist dem nicht besonders dafür ge-
schulten Hausarzt typischerweise 
gar nicht möglich. 

In dem Projekt „SPOSE – Struk-
turierter Patientenordner Seltener 
Erkrankungen“ soll durch die Er-
stellung eines Strukturierten Pati-

entenordners die Verfügbarkeit und 
Nutzbarmachung vorausgegange-
ner Diagnostik verbessert werden. 
Dieser Ordner muss patientenzen-
triert sein, damit er von allen am 
Prozess der Diagnosefindung betei-
ligten Akteuren gleichermaßen ge-
nutzt werden kann. Die Patienten 
werden dabei von Medizinstuden-
ten als „Case Manager“ begleitet, 
die alle Schritte auf dem Weg zur 
Diagnose überwachen und steuern 
und so der Zergliederung der diag-
nostischen Stränge auf Fachdiszip-
linen entgegenwirken.

Das Konzept des „strukturierten 
Patientenordners“ wird von einigen 
Mitgliedsorganisationen der ACH-
SE schon länger bearbeitet und 

wird in enger Kooperation mit der 
ACHSE weiter entwickelt werden. 
Über die Arbeitsgemeinschaft der 
Zentren für Seltene Erkrankungen 
sind sämtliche Zentren in das Pro-
jekt eingebunden. 

Das Projekt wird vom 01.01.2014 
– 31.12.2016 gefördert.

Welche Gemeinsamkeiten be-
sitzen Menschen mit einer 

Seltenen Erkrankung? Gibt es ähnli-
che Muster bei Menschen mit einer 
Seltenen Erkrankung in der prädiag-
nostischen Phase? Kann man durch 
Erkennung dieser gemeinsamen 
Muster den Weg bis zur Diagnose 
verkürzen? Dieses Ziel verfolgt das 
Projekt Kurze Wege zur Diagnose. 
Mit Hilfe von Technologien aus dem 
Bereich der künstlichen Intelligenz 
(Data Mining Verfahren) sollen typi-
sche Antwortmuster in einem Fra-
gebogen erkannt werden. 

So wird es Ärzten in den unter-
schiedlichsten Bereichen unseres 
Gesundheitssystems ermöglicht, 
schon frühzeitiger den Verdacht auf 
eine Seltene Erkrankung zu lenken 
und weitere Schritte zu veranlas-
sen. Auf der Basis dieses ersten 
Verdachtes können dann gezielte 

diagnostische Maßnahmen geplant 
werden, um eine schnellere Diag-
nose (und Behandlung) herbeizu-
führen. 

Als Grundlage für den Fragebo-
gen dient das Erfahrungswissen 
Betroffener und Angehöriger. In 
qualitativen Interviews, die durch 
Mitglieder des multiprofessionellen 
Teams geführt werden, erhalten 
Menschen mit Seltener Erkrankung 
die Möglichkeit, über ihr Erleben, 
ihr Erlebtes und ihr Durchlebtes zu 
berichten. Die Erkenntnisse, die 
durch die Auswertung der Berich-
te gewonnen werden, fließen über 
ein selbstlernendes Data Mining 
System direkt in den zukünftigen 
Fragebogen ein. 

Die Vielzahl Seltener Erkrankungen 
stellt eine Hürde in der Auswahl 
der Seltenen Erkrankungen dar, aus 

denen Interviewpartner gewählt 
werden sollen. Im Rahmen einer 
DELPHI- Befragung von Experten 
werden daher zunächst Seltene Er-
krankungen identifiziert, um in die-
ser Frage einen möglichst breiten 
Konsens herzustellen.

Das Fragebogen-basierte Werk-
zeug wird zukünftig Experten, 
Lotsen an Zentren für Seltenen Er-
krankungen und vor allem auch nie-
dergelassenen Ärzten bei der He-
rausforderung helfen können, bei 
Menschen den Verdacht auf eine 
Seltene Erkrankung zu objektivie-
ren und so den Weg zur Diagnose 
zu verkürzen.

Das Projekt wird vom 01.04.2014 
– 30.04.2016 gefördert.

PROJEKTE

„SPOSE – Strukturierter Patientenordner Seltener Erkrankungen“  
am Frankfurter Referenzzentrum für Seltene Erkrankungen (FRZSE),  

Universitätsklinikum Frankfurt

„Kurze Wege zur Diagnose“  
an der Medizinischen Hochschule Hannover,  

Abteilung Pädiatrische Hämatologie und Onkologie
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Als die ACHSE 2004 gegründet 
wurde, waren „Seltene Erkran-

kungen“ noch kein Begriff, auch 
nicht in der Ärzteschaft. Selbstver-
ständlich kannte sie viele solche Er-
krankungen, aber das Bewusstsein, 
dass diese Gruppe von Erkrankun-
gen Betroffene, Angehörige, Ärzte 
und Forscher in vielen Bereichen 
vor ähnliche Probleme und Heraus-
forderungen stellt, war kaum vor-
handen. Das hat sich inzwischen 
geändert. Insbesondere in den 
letzten 4–5 Jahren haben sich vie-
le engagierte Experten im Bereich 
der Seltenen Erkrankungen auf den 
Weg gemacht und wollen ganz of-
fiziell für Menschen mit Seltenen 
Erkrankungen da sein. 

An verschiedenen Kliniken wurden 
sogenannte „Zentren für Seltene 
Erkrankungen“ gegründet. Allen 
ist gemein, dass dort spezialisier-
te Ärzte verschiedenste Seltene 
Erkrankungen diagnostizieren und 
behandeln. Jedes Zentrum ist auf 
eine bestimmte Krankheit oder be-
stimmte Krankheitsgruppe(n) spe-
zialisiert. Keine der Zentren kennt 
sich mit allen Seltenen Erkrankun-
gen aus. Dies ist bei geschätzten 

Es gibt nichts Gutes, außer man tut es –  
die Ärzteschaft macht sich auf den Weg!

Zum Tag der Seltenen Erkrankungen lassen Betroffene  
gemeinsam mit Ärzten, Wissenschaftlern, Politikern,  
Prominenten u.v.m. rote Luftballons in die Lüfte steigen – 
sinnbildlich für die Anliegen der „Waisen der Medizin“.

des NAMSE bewerben. Es sollen 
keine komplett neuen Strukturen 
aufgebaut werden, sondern beste-
hende Angebote und Expertise in 
bestimmten Bereichen identifiziert 
und bei Bedarf optimiert werden. 
Es ist sehr wahrscheinlich, aber 
nicht sicher, dass viele der nach-
folgend vorgestellten „Zentren für 
Seltene Erkrankungen“ sich um 
ein solches Gütesiegel bewerben 
und auch bekommen werden. Da-
zu gibt es auch andere Angebote, 
z.B. die durch die Selbsthilfe zerti-
fizierte Einrichtungen, die ebenfalls 
gute Voraussetzungen für eine Aus-
zeichnung als „NAMSE-Zentrum“ 
haben. 

Die in diesem Kapitel dargestellten 
„Zentren für Seltene Erkrankun-
gen“ sind deshalb keine abschlie-
ßende Darstellung der Versor-
gungslandschaft, ihre Angebote 
werden auch nicht besonders emp-
fohlen. Sie bieten aber sehr wohl 
einen interessanten Ausschnitt aus 
der beträchtlichen Expertise, die im 
deutschen Gesundheitswesen vor-
handen ist. 

6.000 bis 8.000 Erkrankungen we-
der möglich, noch wünschenswert. 
Die Bezeichnung „Zentrum für Sel-
tene Erkrankungen“ ist eine Selbst-
benennung. Auch wenn uns die 
verschiedenen Initiatoren in der Re-
gel als engagierte und kompetente 
Ärzte bekannt sind, wurde ihre spe-
zielle Kompetenz nicht anhand ob-
jektiver Kriterien festgestellt. Ihre 
Expertise wurde von keiner unab-
hängigen Stelle aufgrund anerkann-
ter Qualitätskriterien geprüft. 

Genau dies soll jetzt mit dem Na-
tionalen Aktionsplan für Menschen 
mit Seltenen Erkrankungen ange-
gangen werden. Die Referenz-, 
Fach- und Kooperationszentren, 
die dort geplant sind, gibt es noch 
nicht. Aufgrund konsentierter Kri-
terien soll zuerst ein vorläufiges 
Anerkennungsverfahren vom Na-
tionalen Aktionsbündnis für Men-
schen mit Seltenen Erkrankungen 
(NAMSE) aufgesetzt werden, das 
im Laufe der Zeit zu einem aus-
gereiften Zertifizierungsverfahren 
entwickelt werden soll. Bestehen-
de Versorgungseinrichtungen und 
solche, die sich neu formieren, kön-
nen sich dann für das „Gütesiegel“ 
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Zentrum für Seltene Erkrankungen Aachen (ZSEA)

Berliner Centrum für Seltene Erkrankungen  
(BCSE) an der Charité

An der Universitätsklinik der 
Rheinisch-Westfälische Tech-

nische Hochschule (RWTH) Aa-
chen hat die Behandlung Seltener 
Erkrankungen eine lange Tradition. 
Daher setzt das im Aufbau befind-
liche Zentrum auf bereits etablier-
te Strukturen. Insbesondere in der 
Neurologie, Onkologie, Pädiatrie 
und Humangenetik gibt es eine 
ganze Reihe Seltener Erkrankun-
gen, die wir bereits erfolgreich dia-
gnostizieren und therapieren. 

So gehören seltene Bewegungs-
störungen, neuromuskuläre Erkran-
kungen, aplastische Syndrome, my-
eloproliferative Neoplasien, seltene 
rheumatische Erkrankungen des 
Kindes- und Erwachsenenalters, 
angeborene Skelettfehlbildungen, 
Retinopathien und spinale Malfor-
mationen dazu.

Wir planen, das 
Zentrum für 
Seltene Erkran-
kungen Aa-
chen auf Basis 
des Nationalen 
Aktionsplanes 
für Menschen 
mit Seltenen Er-
krankungen zu entwickeln. Neben 
der Verbesserung und Ausweitung 
der Patientenversorgung setzen wir 
dabei auch auf die Intensivierung 
der Forschung bei den Seltenen Er-
krankungen sowie die Optimierung 
von Aus-, Fort- und Weiterbildung in 
den Gesundheitsberufen. 

Auch wollen wir mittelfristig die Vo-
raussetzungen schaffen, verstärkt 
Patienten mit unklarer Diagnose zu 
helfen. 

Die intensive Vernetzung mit an-
deren Gesundheitsakteuren in der 
Region, aber auch national und in-
ternational ist uns ein besonderes 
Anliegen. Insbesondere die Betrof-
fenen wollen wir dabei eng einbin-
den.

Koordinierender Geschäftsführer: 
Dr. Christopher Schippers

www.zsea.ukaachen.de

www.zsea.ukaachen.de

bcse.charite.de

Das Berliner Centrum für Sel-
tene Erkrankungen (BSCE) 

wurde Anfang 2011 mit dem Ziel 
gegründet, die langjährige Erfah-
rung und Expertise bei der Betreu-
ung von Patienten mit seltenen Er-
krankungen an der Charité zu bün-
deln. Es vereint inzwischen mehr 
als 15 kinderheilkundliche Fach-
gebiete sowie die Humangenetik. 
Neben den ärztlichen Spezialisten 
stehen Mitarbeiter aus Sozialarbeit, 
Psychologie, Krankengymnastik 
und Ergotherapie zur Verfügung, 
um unsere Patienten und ihre Fa-
milien je nach Bedarf umfassend 
betreuen zu können. Die zentrale 
ärztliche Koordination dient dazu, 
auch bei völlig unklarem Krankheits-
bild möglichst schnell die richtigen 
Ansprechpartner für Diagnostik und 
Therapie zu finden. 

Unser Profil:

• Umfassende interdiszipli-
näre Abklärung bei unkla-
rer Diagnose im Kindesal-
ter mit Experten aus prak-
tisch allen kinderheilkund-
lichen Fachrichtungen

• Hilfestellung bei der Suche nach 
dem richtigen Ansprechpartner 
bei bekannter Diagnose

• Multidisziplinäre Betreuung der 
Patienten und Familien auch durch 
nicht-ärztliche Berufsgruppen

• Zugang zu modernsten geneti-
schen Untersuchungsverfahren

• Kooperation mit nationalen und 
internationalen Forschungsver-
bünden

• Zusammenarbeit mit Selbsthilfe-
organisationen

Anfragen an das Berliner Centrum 
für Seltene Erkrankungen können 
durch Patienten, ihre Familien oder 
durch überweisende Ärzte erfol-
gen. Die Erweiterung des Ange-
botes auch für Erwachsene ist in 
Planung.

bcse.charite.de

ZENTREN FÜR SELTENE ERKRANKUNGEN
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Zentrum für seltene Erkrankungen Bonn (ZSEB)

www.namse.de

ukb.uni-bonn.de

Das Zentrum für seltene Er-
krankungen Bonn (ZSEB) 

wurde im Februar 2011 gegründet. 
Es umfasst zehn integrierte For-
schungs- und Behandlungszentren 
und drei reine Forschungszentren. 
Das Zentrum fokussiert sich auf 
ausgewählte Gruppen von selte-
nen Krankheiten, für die in Bonn 
klinische und wissenschaftliche 
Kompetenz besteht. 

Durch die enge interdisziplinäre Zu-
sammenarbeit mehrerer klinischer 
und klinisch-theoretischer Einrich-
tungen des Uniklinikums mit einem 

klinisch-wissenschaft-
lichen Hintergrund auf 
dem Gebiet der seltenen 
Krankheiten ist ein effi-
zientes und attraktives 
Versorgungsangebot für 
Patienten mit einer sel-

tenen Erkrankung entstanden. Mit 
dem ZSEB werden sowohl die Um-
setzung von Forschungsergebnis-
sen der Grundlagenforschung in die 
klinische Forschung (Translation), als 
auch die Umsetzung von Ergebnis-
sen der klinischen Forschung in die 
Versorgung (Transfer) erleichtert. 

Mit der Anlaufstelle für Patienten 
ohne Diagnose (InterPoD) hat das 
ZSEB eine Einrichtung geschaf-
fen, in der die Sichtung der Pati-
entenakten durch eine Fachärztin 
zusammen mit Studenten höherer 
klinischer Semester nicht nur zur 

schnelleren Diagnose von Erkran-
kungen führt, sondern in der auch 
die Ausbildung von Medizinstuden-
ten im Bereich der seltenen Erkran-
kungen eine große Rolle spielt.

 Zur nachhaltigen Schulung und Ver-
besserung des Bewusstseins jun-
ger Ärzte für Seltene Erkrankungen, 
wurde als Wahlfach die Differenti-
aldiagnostik Seltener Erkrankun-
gen in das Kurrikulum des Bonner 
Medizinstudiums fest integriert.

Ansprechpartner: 
Das Koordinationsbüro  
(Dr. Christiane Stieber) des Zent-
rums für seltene Erkrankungen 

www.ukb.uni-bonn.de

ZENTREN FÜR SELTENE ERKRANKUNGEN

CeSER – das Centrum für Sel-
tene Erkrankungen der Ruhr-

Universität Bochum – versteht 
sich als ein universitäres Kompe-
tenznetzwerk, zu dem sich die ver-
schiedenen Kliniken und Institute 
der Ruhr-Universität Bochum mit 
ihren auf seltene Erkrankungen 
spezialisierten Abteilungen zusam-
mengeschlossen haben. 

Für jede der hier behandelten sel-
tenen Erkrankungen ist ein kompe-
tenter Ansprechpartner/Spezialist 
explizit benannt, der für Anfragen 
zur Patientenversorgung oder bei 
wissenschaftlichen Fragen kon-
taktiert werden kann. Das erklärte 

gemeinsame Ziel liegt in einer nach-
haltigen Verbesserung in der Prä-
vention, Diagnostik und Therapie 
von seltenen Erkrankungen und der 
Versorgung über alle Altersgrenzen 
hinweg (translationale Versorgung).

Das Centrum, das sich als ein virtu-
elles Netzwerk versteht, wird durch 
eine gemeinsame Geschäftsstelle 
koordiniert, die auch als erster An-
sprechpartner bei Patientenanfra-
gen dient und von der aus die Pati-
enten an die entsprechenden Spe-
zialisten weitervermittelt werden. 

Die Geschäftsstelle befindet sich 
an der Klinik für Kinder- und Ju-

CeSER – das Centrum für Seltene Erkrankungen 
der Ruhr-Universität Bochum 

www.ceser.de 

gendmedizin der Ruhr-Universität 
Bochum im St. Josef-Hospital.

Neben der umfassenden Versor-
gung betroffener Patientinnen und 
Patienten und ihrer Familien sowie 
der gezielten Patienteninformati-
onen übernimmt CeSER die Auf-
gaben der Fort- und Weiterbildung 
von ärztlichem und nicht-ärztlichem 
Fachpersonal und – nicht zuletzt 
– die Vernetzung der Grundlagen- 
und klinischer Forschung auf dem 
Gebiet der seltenen Erkrankungen. 

www.ceser.de 
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UniversitätsCentrum für Seltene Erkrankungen 
(USE) Dresden

Zentrum für Seltene Erkrankungen (ZSE)  
am Universitätsklinikum Düsseldorf

Das UniversitätsCentrum für 
Seltene Erkrankungen (USE) 

am Universitätsklinikum Dresden 
hat es sich zur Aufgabe gemacht, in 
gezielten Schwerpunkten medizini-
sche Expertise fachübergreifend zu 
bündeln und diese Patienten mit sel-
tenen Erkrankungen zur Verfügung 
zu stellen. Unser Ziel ist es, den Weg 
zur richtigen Diagnose zu verkürzen, 
eine kompetente Beratung sicherzu-
stellen und Zugangswege zu best-
möglichen Therapien anzubieten. 

Dabei arbeiten Kliniken und Institu-
te eng zusammen, um eine spezia-
lisierte und koordinierte Diagnostik 
und Versorgung von Kindern und 
Erwachsenen mit seltenen Erkran-
kungen zu ermöglichen. In interdiszi-
plinären Fallkonferenzen werden Pa-
tienten sowohl mit unklarer als auch 
mit bekannter Diagnose besprochen, 
um eine bestmögliche medizinische 

Versorgung einzuleiten. 

Die am USE beteiligten Zentren sind 
auch in der Forschung aktiv. Wir wol-
len Krankheitsmechanismen verste-
hen, um Patienten mit seltenen Er-
krankungen noch besser versorgen 
zu können, und dazu beitragen, inno-
vative Möglichkeiten für Diagnostik 
und Therapie zu entwickeln. 

Zu den Schwerpunkten des USE 
zählen die folgenden Bereiche:
• Immunologie-Autoinflammation-

Autoimmuniät-Infektion
• Neurologie-Psychiatrie
• Endokrinologie-Stoffwechsel
• Hämatologie-Onkologie

Darüber hinaus ist das USE auch 
Ansprechpartner für Patienten mit 
seltenen Erkrankungen außerhalb 
der oben genannten Schwerpunk-
te. Dabei arbeiten wir eng mit Pa-

tientenorga-
nisationen, 
Selbsthilfe-
gruppen und 
anderen Zen-
tren für Sel-
tene Erkran-
kungen in 
Deutschland 
zusammen.

Das USE ist derzeit an der Klinik und 
Poliklinik für Kinder- und Jugend-
medizin des Universitätsklinikums 
Dresden angesiedelt, Sprecher des 
Zentrums ist Prof. Dr. Reinhard Ber-
ner. Anlaufstelle für Patienten, ihre 
Angehörigen und betreuende Ärzte 
ist unsere USE-Koordinatorin Tanita 
Noack (M.Sc.).

www.uniklinikum-dresden.de/use

www.uniklinikum-dresden.de/use

www.zse-duesseldorf.de

D as Zentrum für Seltene Er-
krankungen (ZSE) am Uni-

versitätsklinikum Düsseldorf 
(UKD) setzt sich die hochwerti-
ge Versorgung von Patienten mit 
Seltenen Erkrankungen zum Ziel. 
Durch die Integration und Ver-
netzung sehr vieler Experten und 
Fachgruppen vor Ort, einem ge-
meinsamen Fortbildungsprogramm 
und einem Internetportal wird das 
vorhandene Fachwissen auf dem 
Gebiet der Seltenen Erkrankungen 
zum Nutzen betroffener Patienten 
zusammengeführt. 

Gründungsmitglieder des ZSE 
Düsseldorf sind die Klinik für Allge-
meine Pädiatrie, Neonatologie und 
Kinderkardiologie sowie die Klinik 
für Kinder-Onkologie, -Hämatologie 
und Klinische Immunologie. 

Das ZSE Düsseldorf vereint Klini-
ken und Institute des UKD, die ak-
tiv in die Betreuung von Patienten 
mit Seltenen Erkrankungen einge-
bunden sind und sieht einen natür-
lichen Schwerpunkt bereits in jun-
gen Lebensjahren mit der Aufgabe, 
eine exzellente Transition in sämt-
liche medizinische Fachdisziplinen 
zu ermöglichen. 

Weitere Ziele sind eine Fokussie-
rung und Weiterentwicklung der 
Forschung, die ärztliche und stu-
dentische Weiterbildung auf dem 
Gebiet der Seltenen Erkrankungen 
einhergehend mit der Einbeziehung 
der Öffentlichkeit im Sinne der Pa-
tienten. 

Dabei knüpft das ZSE Düsseldorf 
an eine langjährige und erfolgreiche 
Tradition in der interdisziplinären 
Versorgung von Kindern mit ange-
borenen Erkrankungen des Stoff-
wechsels ebenso an wie an die 
innovative Diagnostik und Therapie 
schwerster angeborener immuno-
logischer Erkrankungen. 

www.zse-duesseldorf.de

ZENTREN FÜR SELTENE ERKRANKUNGEN
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www.namse.de

ZENTREN FÜR SELTENE ERKRANKUNGEN

Das Essener Zentrum für Sel-
tene Erkrankungen (EZSE) 

liegt im Herzen der Metropole Ruhr, 
in der über 5 Millionen Menschen 
leben. Am EZSE arbeiten Expertin-
nen und Experten mit langjähriger 
Erfahrung auf dem Gebiet seltener 
Erkrankungen aus mehr als 20 Ein-
richtungen unseres Universitätskli-
nikums zusammen. Wir haben das 
Ziel, Menschen mit seltenen Er-
krankungen eine umfassende und 
nachhaltige Versorgung anzubieten.

Wir betreuen Kinder und Erwach-
sene sowohl mit bekannten sel-
tenen Erkrankungen als auch mit 
ungeklärter Diagnose. Bei unklarer 
Erkrankung können mit Hilfe des 
‚Next-Generation-Sequencing‘ auf 
unserer Sequenzier-Plattform um-
fassende genetische Untersuchun-
gen durchgeführt werden.

Wir bieten Transitionssprechstun-
den an: Chronisch kranke Jugendli-
che können die weitere Behandlung 
gemeinsam mit ihren Ärzten aus der 
Kinderklinik und den weiterbehan-
delnden Spezialisten besprechen.

Essener Zentrum für Seltene Erkrankungen  
(EZSE)

www.ezse.de

Netzwerke sind uns wichtig: Wir 
fördern die Kooperation mit ande-
ren spezialisierten Zentren und ar-
beiten Hand in Hand mit der ACHSE 
und ihren Mitgliedsorganisationen.

Details zu unseren Schwerpunkten, 
wie z. B. Imprintingerkrankungen, 
Hormonstörungen und neuromus-
kuläre Erkrankungen, sowie unsere 
Kontaktdaten finden Sie auf unse-
rer Website www.ezse.de.

Eine zentrale ärztliche Koordination 
gewährleistet die Zuweisung der 
Betroffenen an die richtige Anlauf-
stelle: 
Frau Charlotte Decker, ärztliche Lot-
sin, Tel. 0201 723 2310 

www.ezse.de

Ute Palm hat Retinitis Pigmentosa, eine seltene Augenerkrankung, die umgangssprachlich als 
Tunnelblick bezeichnet wird. Das Blickfeld verringert sich, heute bleibt ihr der Ausschnitt eines 
Stecknadelkopfes.
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Frankfurter Referenzzentrum für  
Seltene Erkrankungen (FRZSE)

Studentenklinik für „Patienten ohne Diagnose“  
im Frankfurter Referenzzentrum für Seltene Erkrankungen (FRZSE) 

Das Frankfurter Referenzzent-
rum für Seltene Erkrankun-

gen (FRZSE) ist seit Anfang 2010 
das gemeinsame Dach für das 
vielfältige Angebot von Spezialam-
bulanzen für die verschiedensten 
Seltenen Erkrankungen, die im Uni-
versitätsklinikum Frankfurt existie-
ren. Das FRZSE ist darüber hinaus 
Anlaufstelle für „Patienten ohne 
Diagnose“. 

Als Einrichtung des Universitätskli-
nikums Frankfurt nutzt das FRZSE 
die dort vorhandenen Ressourcen 
für die Diagnostik und Therapie von 
Seltenen Erkrankungen und ko-
operiert intensiv mit den anderen 
Zentren für Seltenen Erkrankungen 
auf nationaler und internationaler 
Ebene. 

Das FRZSE versteht sich als über-
regionaler Eintrittspunkt in die Welt 

der immer komplexer 
werdenden Versor-
gung von Patienten 
mit Seltenen Erkran-
kungen. Damit Patien-
ten sich nicht selbst 
auf die Suche nach ei-
ner geeigneten Versor-
gung machen müssen, übernimmt 
das FRZSE die „Lotsenfunktion“. 
Voraussetzungen sind ein Überwei-
sungsschein sowie eine vollständi-
ge Kopie aller verfügbaren Befunde 
und Unterlagen. Das ist besonders 
wichtig für die Patienten, die noch 
„ohne Diagnose“ sind. Nicht bei 
allen kann die Diagnose einer Sel-
tenen Erkrankung am Ende der Be-
mühungen gestellt werden. 

Da aber am Anfang nicht klar ist, wo 
man den Patienten sinnvollerweise 
hinschicken sollte, übernimmt für je-
den der „Patienten ohne Diagnose“ 

ein „Case Manager“ die Aufgabe, 
genau das herauszufinden. 

Wie ein Lotse in schwierigen Ge-
wässern für eine Zeit das Ruder 
übernimmt, wird im FRZSE vor-
übergehend der Ablauf der Din-
ge von einem Case Manager be-
stimmt. Wenn das Ziel – Diagnose –  
erreicht ist, wird der Patient an eine 
passende Spezialambulanz weiter-
vermittelt.

www.kgu.de

www.kgu.de

N ichts ist unwichtig“ lautet das 
Motto der Studentenklinik 

für „Patienten ohne Diagnose“ im 
Frankfurter Referenzzentrum für 
Seltene Erkrankungen (FRZSE). 
2012 haben Medizinstudierende 
der Goethe Universität zusammen 
mit Prof. Wagner dieses Projekt ins 
Leben gerufen. 

Unter studentischer Leitung organi-

siert sich die Studentenklinik erfolg-
reich selbst. Mehr als 10 Studieren-
de aus allen klinischen Semestern 
betreuen als Case Manager und 
Ansprechpartner Patienten ohne 
Diagnose. Einen Großteil der Arbeit 
machen das gründliche Studium 
der oft umfangreichen Krankenun-
terlagen und das Sichten der schon 
existierenden Befunde und Bilder 
aus. Dabei helfen der unvoreinge-

nommene Blick 
der Studieren-
den und spezi-
elle Recherche-
Programme, aus 
allen gesammel-
ten Befunden 
ein Gesamtbild 
zu formen. In 
wöchentlichen 
Konferenzen 
werden die Kran-
kengeschichten 
und das weitere 
Vorgehen mit 

dem Ärzteteam des FRZSE disku-
tiert. Dem Bedarf entsprechend 
werden Spezialisten aus anderen 
Fachrichtungen hinzugezogen. Ziel 
ist es, die Odyssee auf der Suche 
nach einer Diagnose endlich zu be-
enden. In einem Arztbrief werden 
die wichtigsten Erkenntnisse zu-
sammenfasst. 

Auch wenn am Ende dieser sorg-
fältigen Analyse (noch) keine Diag-
nose gestellt werden kann, entlas-
tet das die Patienten. Sie können 
sicher sein, dass alle sinnvollen 
diagnostischen Möglichkeiten aus-
geschöpft und – weil die bisherigen 
Befunde penibel zusammengestellt 
und dem Patienten in dieser über-
sichtlichen Form zur Verfügung ge-
stellt werden – können in Zukunft 
belastende Mehrfachuntersuchun-
gen vermieden werden. 

ZENTREN FÜR SELTENE ERKRANKUNGEN
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Zentrum für seltene neurologische Erkrankungen 
im Kindes- und Jugendalter (GoRare), Göttingen

www.namse.de

www.paediatrie2.med.uni-goettingen.de

Das in Gründung befindliche 
Zentrum für seltene neurolo-

gische Erkrankungen im Kindes- 
und Jugendalter (GoRare) gehört 
zur Klinik für Kinder und Jugend-
medizin (Direktorin Prof. Dr. Jutta 
Gärtner) mit der Abteilung Neuropä-
diatrie und dem Sozialpädiatrischen 
Zentrum Göttingen (SPZ; Ärztlicher 
Leiter Prof. Dr. Knut Brockmann) an 
der Universitätsmedizin Göttingen 
(UMG).

Die Göttinger Neuropädiatrie ver-
fügt über langjährige Expertise auf 

dem Gebiet der seltenen kinder-
neurologischen Erkrankungen, so-
wohl in der Patientenversorgung 
als auch in der molekularen und 
zellbiologischen Grundlagenfor-
schung. Im GoRare werden wir die-
se Kompetenz in interdisziplinärer 
Kooperation mit den benachbarten 
Kliniken, Abteilungen und Instituten 
der UMG ausbauen.

Ambulant im SPZ und stationär in 
der Kinderklinik bieten wir speziali-
sierte Diagnostik und Therapie für 
ein weites Spektrum seltener kin-
derneurologischer Erkrankungen 
wie Multiple Sklerose, neurome-
tabolische Erkrankungen, Bewe-
gungsstörungen, Rett-Syndrom, 
Mitochondriopathien, lysosomale 
Speicherkrankheiten (neuronale 
Ceroidlipofuszinosen u.a.), Leuko-
dystrophien und neuromuskuläre 

Krankheiten an. Ein Schwerpunkt 
liegt auch in der Abklärung bisher 
unklassifizierter komplexer kinder-
neurologischer Krankheitsbilder.

Im Rahmen des GoRare wird unse-
re „Erhebung seltener neurologi-
scher Erkrankungen im Kindesalter 
(ESNEK)“ als Email-basiertes Ab-
fragesystem an alle Neuropädiater 
in Deutschland dazu dienen, aus-
reichend große Patientenkohorten 
für wissenschaftliche Projekte, von 
der Grundlagen- bis hin zur Versor-
gungsforschung, zusammenzustel-
len und so die Forschung und Be-
handlung der seltenen kinderneuro-
logischen Erkrankungen zu fördern. 

www.paediatrie2.med.uni- 
goettingen.de 
Tel. 0551 3910358

ZENTREN FÜR SELTENE ERKRANKUNGEN

Das 2009 gegründete Freiburg 
Zentrum für Seltene Erkran-

kungen (FZSE) ist eine gemeinsa-
me Einrichtung der Medizinischen 
Fakultät der Albert-Ludwigs-Univer-
sität und des Universitätsklinikums 
Freiburg. Im FZSE arbeiten Ärzte, 
Wissenschaftler und Pflegende von 
mehr als 20 Kliniken und Instituten 
verschiedener Fachrichtungen in-
terdisziplinär eng zusammen, um 
eine spezialisierte, multiprofessio-
nelle und koordinierte Diagnostik 
und Versorgung von Kindern und 

Erwachsenen mit 
seltenen Erkrankun-
gen zu gewährleis-
ten. 

Das Konzept be-
inhaltet eine rege 
Wechselwirkung 
und enge Verknüp-
fung der klinischen 

Versorgung mit der wissenschaft-
lichen Forschung. Hohe ärztliche 
und pflegerische Kompetenz, inno-
vative Spezialdiagnostik, moderns-
te Behandlungsmethoden und 
fachübergreifende Zusammenar-
beit werden mit international kom-
petitiver Forschung und klinischen 
Studien verbunden. 

Das patientenzentrierte Konzept 
bedeutet für Menschen mit einer 
Seltenen Erkrankung schnellere Di-
agnose, hochspezialisierte und in-

Freiburg Zentrum für Seltene Erkrankungen  
(FZSE)

www.uniklinik-freiburg.de/fzse

terdisziplinäre Versorgung, Vernet-
zung mit Spezialisten in Deutsch-
land und „cross-border“ im Aus-
land, Zugang zu klinischen Studien 
und Spezialtherapien, Mitwirkung 
bei der Forschung, bessere Infor-
mation. 

Das FZSE deckt ein breites Spekt-
rum Seltener Erkrankungen ab mit 
den Schwerpunkten fragile Haut, 
Skelettdysplasien, Muskeldystro-
phien, genetische Nierenerkrankun-
gen, hämatologische Erkrankungen, 
Immundefekte, Netzhautdystrophi-
en, sowie weitere Spezialsprech-
stunden wie z.B. Marfan-Syndrom 
oder familiäre Tumorprädisposition.

www.uniklinik-freiburg.de/fzse
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Universitäres Centrum für Seltene Erkrankungen 
(UCSE) Hamburg

Zentrum für Seltene Erkrankungen (ZSE)  
der Medizinischen Hochschule Hannover

Das Universitäre Centrum für 
Seltene Erkrankungen (UC-

SE) am Universitätsklinikum Ham-
burg-Eppendorf wurde im Herbst 
2013 mit dem Ziel gegründet, die 
Ursachen und Behandlungsmög-
lichkeiten seltener Erkrankungen 
zu erforschen, die Diagnostik, The-
rapie und Betreuung betroffener 
Patienten nachhaltig zu verbessern 
und die ärztliche Aus- und Weiter-
bildung auf dem Gebiet seltener Er-
krankungen zu unterstützen.

Das UCSE bildet eine Dachstruktur 
von derzeit 8 Centren (Kompetenz-
zentren). Jedes Centrum zeichnet 
sich durch eine besondere klini-
sche und wissenschaftliche Exper-
tise auf dem Gebiet einer seltenen 
Erkrankung oder einer seltenen 
Krankheitsgruppe aus. 

Folgende Centren sind aktuell 
am UCSE etabliert:

• Centrum für genetisch und 
immun vermittelte Glomerulopa-
thien

• Internationales Centrum für 
Achalasie und andere funktionelle 
Ösophaguserkrankungen

• Internationales Centrum für lyso-
somale Speicherkrankheiten

• Internationales Centrum für 
Marfan-Syndrom und genetisch 
bedingte thorakale Aorten-Syn-
drome

• Internationales Centrum für zere-
brale Vaskulitiden

• Interdisziplinäres Transgender 
Versorgungscentrum Hamburg 

• Neurofibromatose Centrum Ham-
burg

• YAEL-Centrum für autoimmune 
Lebererkrankungen

Das UCSE steht in engem Aus-
tausch mit den anderen Zentren für 
Seltene Erkrankungen.

UCSE Kontakt:
Universitäres Centrum für Seltene 
Erkrankungen (UCSE)

www.uke.de 
Tel. 040 741057389

www.uke.de

www.mh-hannover.de/zse.html 

Das Zentrum für Seltene Er-
krankungen (ZSE) der Medi-

zinischen Hochschule Hannover 
(MHH) existiert als Anlaufstelle für 
betroffene Menschen, ihre Ange-
hörigen und betreuende Ärzte seit 
dem 1.11.2011.

Durch die Bildung eines Netzwer-
kes bestehend aus 12 Unterzent-
ren, wurde die Grundlage für einen 
interdisziplinären Austausch ge-
schaffen, welcher zu einem hohen 
Standard ganzheitlicher Versorgung 
und Forschung führt. Die enge Ver-
bindung der klinischen Betreuung 
mit der wissenschaftlichen For-
schung kommt sowohl Kindern als 
auch Erwachsenen mit seltenen 
Erkrankungen zugute. 

Für Patienten mit klaren Diagnosen 
erfolgt die Weiterleitung an den rich-

tigen Ansprech-
partner und 
Patienten ohne 
klare Diagnose 
profitieren von 
gemeinsamen 
Fallkonferenzen 
und dem Einbin-
den nicht im ZSE vertretener Dis-
ziplinen. Das ZSE der MHH bietet 
ebenfalls eine E-Mail Sprechstunde 
zum Thema „Orphan Drugs“ an. 

Der Kontakt und die Beratung von 
Patienten, deren Angehörigen und 
Ärzten wird durch den Einsatz ei-
nes direkten Ansprechpartners, des 
„Lotsen“, erleichtert.

Das ZSE bietet hierfür telefonische 
Sprechstunden an. Weiterhin be-
steht die Möglichkeit der Kontakt-
aufnahme über das Kontaktformu-

lar auf unserer Homepage oder per 
Post und E-Mail.

Ansprechpartner:
• Frau Dr. Caroline Scholz (Lotsin)
• Herr Dr. Thomas Rebe (Lotse)
• Frau Sabrina Mende (Assistentin)

www.mh-hannover.de/zse.html  
Tel. 0176 15325693

ZENTREN FÜR SELTENE ERKRANKUNGEN
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Zentrum für Seltene Erkrankungen Köln (ZSEK)

ZSEK

www.namse.de

www.zsek.uk-koeln.de 

Das im Aufbau befindliche Zen-
trum für Seltene Erkrankun-

gen Köln bündelt und erweitert die 
an der Uniklinik und der Universität 
zu Köln vorhandene Expertise im 
Bereich der seltenen Erkrankun-
gen. Für Betroffene mit einer be-
kannten seltenen Erkrankung oder 
einer Verdachtsdiagnose richten 
wir spezialisierte Subzentren mit in-
terdisziplinären Sprechstunden ein, 
in die alle für die jeweilige Erkran-
kung relevanten Fachrichtungen 
eingebunden sind. 

Daneben ist die Erforschung der 
seltenen Erkrankungen eine Kern-
aufgabe unseres Zentrums. Jedes 
Subzentrum verfügt über eine ho-
he Forschungsexpertise und ist 
im Rahmen zahlreicher Projekte 
und Verbünde eng mit Partnern in 
Deutschland, Europa und der gan-
zen Welt vernetzt.

Ein besonderes Anliegen unseres 
Zentrums ist es, bei Kindern mit 
einer angeborenen seltenen Er-
krankung möglichst rasch zu einer 
Diagnose zu gelangen, um den 
Kindern weitere, unter Umständen 
belastende diagnostische Untersu-
chungen zu ersparen. 

Da die weitaus meisten seltenen Er-
krankungen genetisch bedingt sind, 
nutzen wir neueste Techniken der 
Next-Generation-Sequenzierung, 
um die genetische Ursache unkla-
rer angeborener Syndrome bereits 
im frühen Kindesalter zu identifizie-
ren. Dazu führen wir die klinische 
Versorgung und humangenetische 
Beratung mit innovativen moleku-
largenetischen Diagnostikstrategi-
en zusammen.

Unsere Koordinationsstelle steht 
als zentraler Ansprechpartner für 
Betroffene, Familien, betreuende 
Ärztinnen und Ärzte sowie alle In-
teressierten für Auskünfte zur Ver-
fügung.

www.zsek.uk-koeln.de

ZENTREN FÜR SELTENE ERKRANKUNGEN

Das Zentrum für Seltene Er-
krankungen Universitätsme-

dizin Heidelberg wurde im Januar 
2011 von der Medizinischen Fakul-
tät und dem Universitätsklinikum 
gegründet und deckt ein breites 
Spektrum an seltenen Erkrankun-
gen ab. Es besteht derzeit aus 14 
Einzelzentren für
• Amyloidose
• seltene Blutkrankheiten
• Echinokokkose und seltene Tro-

penkrankheiten
• seltene Herzerkrankungen
• angeborene Endokrinopathien

• seltene kranio-orofa-
ziale Erkrankungen

• seltene Lungener-
krankungen

• Mukoviszidose
• seltene Nierener-

krankungen
• seltene orthopädi-

sche Erkrankungen
• seltene entzündlich-rheumati-

sche Erkrankungen
• angeborene Stoffwechselerkran-

kungen
• syndromale Entwicklungsstörun-

gen bei Kindern
• seltene Tumorerkrankungen

Das Zentrum ist eine qualifizierte 
Anlaufstelle für Betroffene, ihre 
Angehörigen und Ärzte. Es bün-
delt und fördert die in vielen Be-
reichen vorhandene Expertise in 
der Versorgung von Patienten mit 
Seltenen Erkrankungen sowie die 

Zentrum für Seltene Erkrankungen  
Universitätsmedizin Heidelberg

www.seltene-erkrankungen-heidelberg.de

grundlagenorientierte und klinische 
Forschung auf dem Gebiet.

Ziel der intensiven Forschung ist 
es, in enger Vernetzung mit Part-
nern in Deutschland und weltweit, 
neue Erkenntnisse zu Entstehung 
und Verlauf der Seltenen Erkran-
kung schnell in Form neuer Diag-
nose- und Therapieansätze für den 
Patienten nutzbar zu machen. Bei 
vielen Indikationen können die Pa-
tienten an klinischen Studien teil-
nehmen.

Primäre Ansprechpartnerin ist die 
Koordinatorin des Zentrums, Frau 
Dr. Pamela Okun. 

www.seltene-erkrankungen-
heidelberg.de
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Lübecker Zentrum für Seltene Erkrankungen (ZSE) 

Mitteldeutsches Kompetenznetz  
für Seltene Erkrankungen (MKSE)

Das Lübecker Zentrum für Sel-
tene Erkrankungen (ZSE) ist 

eine Einrichtung der Universität zu 
Lübeck und des Universitätsklini-
kums Schleswig-Holstein, Campus 
Lübeck. Seine Ausrichtung ist fä-
cher- und altersübergreifend. 

Wir befassen uns mit der Behand-
lung, interdisziplinärer Betreuung, 
Lehre und Erforschung, wobei wir 
insbesondere auf folgende Krank-
heitsbilder spezialisiert sind: 
• Bewegungsstörungen und neuro-

psychiatrische Erkrankungen (wie 
z. B. genetische und atypische 
Parkinsonsyndrome, Huntington-
Erkrankung, paroxysmale Bewe-
gungsstörungen, Dystonien, Ata-
xien und andere seltene Erkran-
kungen des Nervensystems)

• Angeborene Hormon- und Ent-
wicklungsstörungen (wie z. B. 
angeborene Störungen des Calci-

um-Phos-
phat-Stoff-
wechsels, 
angebo-
rene bio-
logische 
Abweichungen der Geschlechts-
entwicklung)

• Operative Versorgung von Fehl-
bildungen im Kindesalter (wie z.B. 
Fehlbildungen und Funktionsstö-
rungen des gastrointestinalen 
und urogenitalen Systems, insbe-
sondere Entwicklungsstörungen 
der Sexualorgane)

• Humangenetische Fragestellun-
gen (wie z. B. ungeklärte Ent-
wicklungsverzögerung, Imprin-
ting-Erkrankungen, Wachstums-
störungen, Skeletterkrankungen, 
Fehlbildungen)

• Bullöse Autoimmundermatosen 
(wie z. B. Pemphigus und Pem-
phigoid-Erkrankungen)

• Epidemiologie und Versorgung 
(wie z. B. Bewertung von Versor-
gungsstrukturen aus Patienten-
sicht, Studien zu Krankheitsver-
läufen mit Registerdaten). 

Weitere Kooperationen sind ge-
bahnt und werden in Kürze umge-
setzt.

Ansprechpartner sind 
der Sprecher des ZSE,  
Prof. Dr. med. A. Münchau 
und die ärztliche Lotsin S. Tunc. 

www.zse-luebeck.de

www.zse-luebeck.de

www.mkse.ovgu.de

Das Mitteldeutsche Kompe-
tenznetz für Seltene Erkran-

kungen (MKSE) wurde im Januar 
2014 eröffnet. Damit verwirklichen 
die Universitätsklinika Magdeburg 
und Halle, sowie weitere überregi-
onale Krankenhäuser, Ärzte sowie 
Wissenschaftler aus der Region die 
Zielstellungen des Nationalen Akti-
onsbündnisses für Menschen mit 
Seltenen Erkrankungen (NAMSE). 
Frau Dr. Katja Ziegenhorn, Fachärztin 
für Kinderheilkunde und Jugendme-
dizin am Universitätsklinikum Mag-
deburg und Herr Dr. Lorini, Facharzt 
für Humangenetik am Universitäts-
klinikum Halle sind Ansprechpartner.

Mit Gründung des MKSE wurde 
von der Medizinischen Fakultät eine 
Facharztstelle für die hauptamtliche 
Lotsenfunktion bereitgestellt. Die 
Suche nach einer geeigneten me-

dizinischen Betreuung und Behand-
lung bei seltener Erkrankung und die 
Diagnostik bei unklarer Symptoma-
tik ist zentrale Aufgabe der Lotsin. 
Anfragen von Patienten jeden Alters 
oder ihren behandelnden Ärzten 
werden am besten direkt über die 
Homepage gestellt. Auf der Basis 
dieser Berichte führt die Lotsin ein 
persönliches Gespräch und ver-
einbart die weiteren notwendigen 
Schritte. 

Die Zusammenarbeit mit der ge-
sundheitlichen Selbsthilfe, die 
Aufgaben in Forschung und Lehre 
sowie die interdisziplinäre Patien-
tenbetreuung wurden innerhalb der 
MKSE-Struktur fest etabliert. 

Für die Umsetzung der NAMSE-
Ziele ist die Zusammenarbeit mit 
Hausärzten, Krankenkassen, hoch-

spezialisierten Fachkliniken und 
politischen Entscheidungsträgern 
notwendig. Dabei wird das MKSE 
durch den Beirat unter Vorsitz von 
Herrn Prof. Wolfgang Böhmer, Mi-
nisterpräsident a.D., Herrn Horst 
Ganter, Deutsche Gesellschaft für 
Muskelkranke e. V. sowie die beiden 
medizinischen Experten Herrn Prof. 
Bernhard Zabel, Freiburg Br. und 
Herrn Prof. Eberhard Mönch, Berlin, 
unterstützt. 

Prof. Klaus Mohnike ist Leiter des 
MKSE.

www.mkse.ovgu.de

ZENTREN FÜR SELTENE ERKRANKUNGEN
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Münchener Zentrum für seltene Erkrankungen 
(MZSE)

www.namse.de

www.m-zse.de

Im Münchener Zentrum für 
seltene Erkrankungen (MZSE) 

arbeiten die Münchener Universi-
tätsklinika der Ludwig-Maximilians-
Universität und der Technischen 
Universität München zusammen, 
um Patienten mit seltenen Erkran-
kungen eine rasche und zielführen-
de Diagnostik und bestmögliche 
Therapien anbieten zu können. 
Durch die enge Vernetzung mit 
Wissenschaftlerinnen und Wissen-
schaftlern der beiden Universitäten, 
des Helmholtz-Zentrums München 

und den Max-Planck Instituten liegt 
ein besonderer Fokus auf der Erfor-
schung seltener Erkrankungen und 
innovativer Therapieoptionen.

Menschen mit seltenen Erkran-
kungen bedürfen in vielen Fällen 
jedoch nicht nur einer ärztlichen 
Betreuung, sondern auch einer 
Hilfe im Blick auf psychologische 
oder sozialrechtliche Fragen. Eine 
umfassende, interdisziplinäre und 
multiprofessionelle Betreuung ist 
uns daher sehr wichtig. Bei unkla-
ren Erkrankungen oder dem Ver-
dacht auf eine seltene Erkrankung 
organisieren wir interdisziplinäre 
Fallkonferenzen mit den betreu-
enden Kollegen, um eine rasche 
Diagnosefindung zu gewährleis-
ten und Therapieempfehlungen zu 
geben. Unsere Lotsin nimmt die 
Anfragen von Patienten und nieder-

gelassenen Kollegen entgegen und 
koordiniert die Zuweisung. Damit 
ist gewährleistet, dass die an uns 
herangetragenen Anliegen effizi-
ent und aus einer Hand bearbeitet 
werden und der Patient immer die 
beste vorhandene Therapie erhält. 

Leitung:
• Prof. Dr. Christoph Klein, Direktor 

Kinderklinik und Kinderpoliklinik 
im Dr. von Haunerschen Kinder-
spital (LMU)

• Prof. Dr. Stefan Burdach, Direktor 
Klinik und Poliklinik für Kinder- 
und Jugendmedizin (TU)

Ansprechpartnerin: 
Frau Bernadette Betzenbichler 

www.m-zse.de 
Tel. 089 440057806

ZENTREN FÜR SELTENE ERKRANKUNGEN

Das ZSE Mannheim wurde 
offiziell am 15.11.2011 eröff-

net und ist seit 2013 Mitglied des 
Kompetenzzentrums für Seltene 
Erkrankungen, das vom Landes-
ministerium Baden-Württemberg 
gemäß den Empfehlungen der Me-
dizinstrukturkommission „Seltene 
Erkrankungen“ gefördert wird. 

Sprecher des Zentrums ist Herr 
Prof. Dr. Bernhard Krämer, stell-
vertretender Sprecher ist Prof. Dr. 
Lucas Wessel. Koordinatorin und 
Ansprechpartnerin ist Frau Dr. Anja 
Dellmann.

Das ZSE Mannheim versteht sich 
als Anlaufstelle für Patienten eben-
so wie für niedergelassene Ärzte 
und Wissenschaftler. Hochspeziali-
sierte Mediziner und Wissenschaft-
ler verschiedener Fachrichtungen 
arbeiten zusammen, um Patienten 
eine exakte Diagnosestellung, eine 
bestmögliche Behandlung und eine 
möglichst rasche Umsetzung von 
Forschungsergebnissen in die klini-
sche Praxis zu ermöglichen. 

Dafür steht die gesamte klinische 
und wissenschaftliche Expertise 
mit zahlreichen Spezialsprechstun-
den und die apparative Ausrüstung 
der Universitätsmedizin Mannheim 
und des Zentralinstituts für See-
lische Gesundheit Mannheim zur 
Verfügung. 

Zentrum für Seltene Erkrankungen (ZSE)  
Mannheim 

www.zse-mannheim.de

Am ZSE Mannheim werden derzeit 
über 250 Seltene Erkrankungen be-
handelt. Bei der Behandlung wird 
berücksichtigt, dass viele Patienten 
die Doppelbelastung einer Seltenen 
Erkrankung und zugleich einer Kör-
perbehinderung tragen. Deshalb 
wird eine systematische und um-
fangreiche diagnostische und the-
rapeutische Versorgung geboten, 
die unter dem Motto: „Nicht über 
Sie ohne Sie“ steht. 

Dabei stehen die Konzepte der ar-
beitsteiligen Koordination zwischen 
Primärversorgern, Patienten und 
dem ZSE, und der integrativen und 
interdisziplinären Versorgung, das 
so genannte shared-care-Prinzip, 
im Vordergrund.

www.zse-mannheim.de
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Zentrum für Seltene Erkrankungen (ZSE)  
Tübingen 

Fortbildungsakademie für seltene Erkrankungen Tübingen (FAKSE) 

Das Zentrum für Seltene Er-
krankungen (ZSE) Tübingen 

wurde im Januar 2010 von Tübin-
ger Ärzten und Wissenschaftlern 
als erstes deutsches Zentrum sei-
ner Art gegründet. Mit der Aus-
richtung auf die „Waisenkinder der 
Medizin“ möchten wir dazu bei-
tragen, die Lebensqualität dieser 
Menschen zu verbessern. Schnelle 
Diagnose der Erkrankung, fächer-
übergreifende Versorgung in inzwi-
schen 12 Spezial zentren und sozia-
le Beratung sind die Kernelemente 
der Patientenversorgung, die wir 
in den ersten Jahren etablieren 
konnten. Mit der Verleihung des 
Preises „365 Orte im Land der Ide-
en“ 2011, wurde unser innovatives 
Konzept von der Standortinitiative 
Deutschland gewürdigt. 

Stolz sind wir auf den großen Erfolg 
der ersten deutschen ärztlichen 

Fortbildungsaka-
demie für Seltene 
Erkrankungen (FAK-
SE), die wir in 2011 
gegründet haben 
und die bis heute 13 
sehr gut besuchte 
spezialisierte Fort-
bildungsveranstal-
tungen veranstaltet 
hat. Dieser Erfolg begründete eine 
inzwischen enge Kooperation mit 
der Allianz Chronischer Seltener Er-
krankungen (ACHSE).

Für den überwiegenden Teil der 
seltenen Erkrankungen gibt es kei-
ne Therapien. Die Erforschung der 
Erkrankungen gehört insofern inte-
gral zu den Aktivitäten unseres Zen-
trums. Die große Herausforderung 
für uns ist es, künftig Menschen 
mit seltenen Erkrankungen heilen 
zu können. Hierzu benötigen wir 

zahlreiche klinische Studien, in de-
nen neue Medikamente angewandt 
werden. Um insbesondere die klini-
sche Therapieforschung für seltene 
Erkrankungen zu stärken, haben wir 
im April 2013 das bundesweit ers-
te Therapieforschungs-Zentrum für 
seltene Erkrankungen gegründet. 

www.zse-tuebingen.de

www.zse-tuebingen.de

– Wissen zu den Seltenen –

Ein Patient mit einer seltenen 
Erkrankung muss durchschnitt-

lich eine Ärzte-Odyssee von bis 
zu 7 Jahren überstehen, bevor ei-
ne passende Diagnose für seine 
Symp tome gestellt werden kann. 
Häufig werden die Beschwerden 
dieser Patienten auch als psychi-
sche Symp tome falsch verstanden. 

Währenddessen vergeht wertvolle 
und teilweise lebensnotwendige 
Zeit, da manche dieser Erkrankun-
gen lebensbedrohlich sind oder zur 
Invalidität führen. Mit Eröffnung der 
deutschlandweit ersten und bisher 
einzigen Fortbildungsakademie für 
seltene Erkrankungen (FAKSE) im 
Jahr 2011 wollen wir helfen, dieses 
Problem zu lösen. 

Die FAKSE hat es sich zur Aufgabe 
gemacht, niedergelassene Fach- 
und Klinikumsärzte auf dem Gebiet 
der seltenen Erkrankungen fortzu-
bilden und für diese Erkrankungen 
zu sensibilisieren. 

Die FAKSE bietet: 

• Informationen aus erster Hand 
von interdisziplinären Experten,

• Fokus auf spezielle seltene Er-
krankungsgruppen in jedem Fort-
bildungskurs,

• Video-basierte Vorträge auf ho-
hem Standard,

• Präsentation von Red-Flags 
(Symp tome, die auf eine seltene 
Erkrankung hindeuten könnten),

• „Meet the Expert“-Runden, um 
unklare Fälle zu diskutieren. 

Des Weiteren arbeitet die FAKSE 
strukturell, methodisch und inhalt-
lich mit Patientenorganisationen 
zusammen. 

www.fakse.info

ZENTREN FÜR SELTENE ERKRANKUNGEN
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www.namse.de

Die DKD HELIOS Klinik Wies-
baden setzt als überregiona-

les Kompetenzzentrum Maßstäbe 
in der Qualität der medizinischen 
Versorgung von Patienten mit sel-
tenen Erkrankungen. Diese können 
von dem breiten diagnostischen 
Leistungsspektrum auf hohem 
medizinischem und wissenschaft-
lichem Niveau besonders profitie-
ren. 

Die Symptomatik von Patienten 
mit seltenen Erkrankungen ist oft 
scheinbar unspezifisch und wird 
von Patienten und Behandlern häu-
fig fehlgedeutet oder unterschätzt. 
Viele unserer Patienten haben da-
her bereits einen langen Leidens-
weg hinter sich, ohne dass eine 
korrekte Diagnose gestellt oder 
eine wirksame Therapie begonnen 
wurde. 

Gerade Patienten mit seltenen Er-
krankungen profitieren von den 
Möglichkeiten der Einbeziehung 
hochqualifizierter Spezialisten aus 
unterschiedlichen Fachbereichen 
um Diagnosen zu sichern und Dif-
ferentialdiagnosen auszuschließen. 

DKD HELIOS Klinik Wiesbaden

DKD HELIOS
Klinik Wiesbaden

www.helios-kliniken.de/wiesbaden-dkd

Jeder Patient hat einen verantwort-
lichen „Persönlichen Arzt“ der die 
Eingangsuntersuchung durchführt 
und den weiteren Ablauf koordi-
niert. Bei ihm laufen alle Ergebnisse 
zusammen. Er berät abschließend 
den Patienten und steht auch nach 
Abschluss der Behandlung als An-
sprechpartner zur Verfügung. 

So können Doppeluntersuchun-
gen und Informationsverlust durch 
wechselnde Ärzte vermieden wer-
den.

Ansprechpartner für  
seltene Erkrankungen:  
Priv. Doz. Dr. med. T.O. Hirche

www.helios-kliniken.de

Zentrum für Seltene Erkrankungen ULM www.uni-ulm.de/zse

D as Zentrum für Seltene Er-
krankungen Ulm engagiert 

sich mit 25 Einrichtungen von Uni-
versität, Klinikum und kooperieren-
den Krankenhäusern in der Um-
gebung für wenig erforschte und 
komplexe Seltene Erkrankungen. 
Schwerpunktmäßig betreute Diag-
nosen sind Seltene Erkrankungen  
bei Kindern, Seltene Erkrankungen  
von Muskeln und Nervensystem, 
Seltene Erkrankungen  von Blut 
und Immunsystem sowie Seltene 
Erkrankungen  weiterer Organsys-
teme wie Herz, Knochen Niere, 
Zähne und Hormonhaushalt. 

Das ZSE Ulm ist 
ein virtuelles Zen-
trum und versteht 
sich als Ansprech-
partner und Weg-
weiser, indem es 
Betroffene wäh-
rend ihrer Krank-
heit begleitet und 

sie bei der Suche nach passender 
Behandlung unterstützt. Zudem hat 
sich das ZSE zum Auftrag gemacht, 
eine qualifizierte Information und 
Beratung anzubieten und rasche 
Diagnosestellung und Therapie ein-
zuleiten. 

Weitere Ziele sind: 

• die Verbesserung der Betreuung 
von Patienten mit Seltener Er-
krankung 

• die Förderung von klinischer For-
schung, klinischen Studien und 

Grundlagenforschung im Bereich 
der Seltenen Erkrankungen  

• die Verbesserung der Aus-, Fort- 
und Weiterbildung auf dem Ge-
biet der Seltenen Erkrankungen  

Das ZSE Ulm ist federführend für 
das Kompetenzzentrum Seltene Er-
krankungen Baden-Württemberg, 
in dem sich die fünf Zentren für 
Seltene Erkrankungen aus Freiburg, 
Heidelberg, Mannheim, Tübingen 
und Ulm zusammengeschlossen 
haben. 

Kontakt
Casemanagement
Sonja Merlak

www.uni-ulm.de/zse 
Tel. 0731 50023870
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Felix hat das Wiskott-Aldrich Syndrom, einen seltenen Gendefekt. Mit ihm geht ein Thrombozytenmangel einher, der 
die Blutgerinnung verhindert. Sechs Wochen lang verbrachte der kleine Felix im Krankenhaus, um mit einer neuartigen 
Gentherapie behandelt zu werden.
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Diese Suchhilfe ermöglicht es, über Erkrankungs-
bezeichnungen die jeweilige Selbsthilfeorganisa-

tion zu finden. Dies ist jedoch keine Übersicht über 
sämtliche Erkrankungen, die unsere Mitgliedsorgani-
sationen vertreten. Es sind einfach zu viele. 

Bitte haben Sie Verständnis dafür, dass wir pro  
Organisation nur eine bis maximal drei Erkrankungsbe-
zeichnungen listen können.

Suchhilfe

SUCHHILFE

Erkrankung Selbsthilfeorganisation Seite

Achalasie Achalasie-Selbsthilfe e. V. 40

Achondroplasie Bundesverband Kleinwüchsige Menschen und ihre 
Familien (BKMF) e. V.

46

Addison-Krankheit Netzwerk Hypophysen- und Nebennierenerkrankun-
gen e. V.

82

Adrenogenitales Syndrom AGS – Eltern- und Patienteninitiative e. V. 40

Alkaptonurie Deutschsprachige Selbsthilfegruppe für Alkaptonurie 
e. V. (DSAKU) 

60

Alpha1-Antitrypsinmangel Alpha1 Deutschland e. V. 42

ALS Deutsche Gesellschaft für Muskelkranke e. V. 53

Alternating hemiplegia of childhood AHC-Deutschland e. V. 41

Amyotrophe Lateralsklerose Deutsche Gesellschaft für Muskelkranke e. V. 53

Angeborene Gefäßfehlbildungen Bundesverband Angeborene Gefäßfehlbildungen e. V. 44

Angeborene asymmetrische Großwuchssyndrome Proteus-Syndrom e. V. 85

Angeborene Immundefekte Deutsche Selbsthilfe Angeborene Immundefekte e. V. 
– dsai

59

Angiodysplasie Bundesverband Angeborene Gefäßfehlbildungen e. V. 44

Aniridie-Wagr-Syndrom AWS Aniridie-Wagr e. V. 43

Anorektafehlbildungen SoMA e.V. – Selbsthilfeorganisation für Menschen mit 
Anorektalfehlbildungen und Morbus Hirschsprung

91

Aplastische Anämie Aplastische Anämie e. V. 42

Arthrogryposis Interessengemeinschaft Arthrogryposis e. V. (IGA) 70

Augenerkrankungen (seltene) PRO RETINA Deutschland e. V. 85

Autoinflammatorische Syndrome Autoinflammation Network e. V. 96

Blasenekstrophie Selbsthilfegruppe Blasenekstrophie / Epispadie e. V. 87

Brandverletzung: schwere und seltene Folgeerkran-
kungen

Bundesverband für Brandverletzte e. V. 45

CHARGE-Syndrom CHARGE Syndrom e. V. 49

Chiari Malformation Deutsche Syringomyelie und Chiari Malformation e. V. 60

Chorea Huntington Deutsche Huntington-Hilfe e. V. 55
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Erkrankung Selbsthilfeorganisation Seite

Chromosomenaberrationen/-schädigungen bei Kin-
dern (seltene: Trisomien, Translokationen,  
Deletionen)

LEONA – Verein für Eltern chromosomal geschädigter 
Kinder e. V.

76

Chronische myeloproliferative Erkrankung Deutsche Leukämie-Forschungshilfe –  
Aktion für krebskranke Kinder e. V.

56

Clusterkopfschmerz Bundesverband der Clusterkopfschmerz-Selbsthilfe-
Gruppen (CSG) e. V.

44

Cogan-Syndrom Deutsche Rheuma-Liga Bundesverband e. V. 
Deutsche Cochlear Implant Gesellschaft e. V. 

58 
50

Cushing-Syndrom Netzwerk Hypophysen- und Nebennierenerkrankun-
gen e. V.

82

Cystinose Cystinose-Selbsthilfe e. V. 50

Cystische Fibrose Mukoviszidose e. V. 80

Deletionssyndrom 22q11 KiDS-22q11 e. V. 74

Diamond-Blackfan Diamond-Blackfan-Selbsthilfegruppe e. V. 61

Duchenne-Muskeldystrophie Deutsche Gesellschaft für Muskelkranke e. V.  
Heimer-Stiftung 
Henry und Emil Müller Stiftung

53 
97  
98

Dystonie Deutsche Dystonie Gesellschaft e. V. 51

Ehlers-Danlos-Syndrom Deutsche Ehlers-Danlos-Initiative e. V. 51

Ekstrophie-Epispadie-Komplex Selbsthilfegruppe Blasenekstrophie / Epispadie e. V. 87

Ektodermale Dysplasie Selbsthilfegruppe Ektodermale Dysplasie e. V. 88

Epidermolysis Bullosa Interessengemeinschaft Epidermolysis Bullosa e. V. – 
DEBRA Deutschland 

71

Extrathyreoidale Schilddrüsen Hormonproduktion Die Schmetterlinge e. V. – Schilddrüsenbundesverband 61

Fabry Krankheit Morbus Fabry Selbsthilfe e. V. 78

Fanconi-Anämie Aktionskreis Fanconi-Anämie e. V. 
Deutsche Fanconi-Anämie-Hilfe e. V.

41 
52

Fibrodysplasia Ossificans Progressiva Förderverein für Fibrodysplasia Ossificans  
Progressiva–Erkrankte e. V.

63

FOP Förderverein für Fibrodysplasia Ossificans  
Progressiva–Erkrankte e. V.

63

Fibulaaplasie STANDBEIN e. V. 92

Fragiles–X Syndrom Interessengemeinschaft Fragiles-X e. V. 71

Galaktosämie Galaktosämie Initiative Deutschland e. V. 65

Gaucher-Syndrom Gaucher Gesellschaft Deutschland (GGD) e. V. 65

Glasknochenerkrankung Deutsche Gesellschaft für Osteogenesis imperfecta 
Betroffene e. V.

53

Glaukom: Glaukom bei Kindern, Glaukom seltene 
Formen

Bundesverband Glaukom-Selbsthilfe e. V. 45

Glukosetransporter (GLUT1)-Defekt Förderverein Glukosetransporter (GLUT1) – Defekt e. V. 64

Glykogenosen Selbsthilfegruppe Glykogenose Deutschland e. V. 89

Guillain-Barré-Syndrom Deutsche GBS Initiative e. V. 52
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Erkrankung Selbsthilfeorganisation Seite

Haarzell-Leukämie Haarzell-Leukämie-Hilfe e. V. 66

Hämochromatose Hämochromatose-Vereinigung Deutschland e. V. 
(HVD)

67

Hämophilie Deutsche Hämophiliegesellschaft e. V. 
Interessengemeinschaft Hämophiler e. V.

54 
72

Hereditäre spastische Spinalparalyse HSP-Selbsthilfegruppe Deutschland e. V. 
Tom Wahlig Stiftung

69 
100

Hereditäres Angioödem HAE Vereinigung e. V. 67

Heredo-Ataxie Deutsche Heredo-Ataxie-Gesellschaft e. V. 54

Hirschsprung-Krankheit Kinder in schwieriger Ernährungssituation e. V. 
(K.i.s.E. e. V.)  
SoMA e. V. – Selbsthilfeorganisation für Menschen mit 
Anorektalfehlbildungen und Morbus Hirschsprung

75 
 

91

Histiozytose HistiozytoseHilfe e. V. 68

Huntington-Krankheit Deutsche Huntington-Hilfe e. V. 55

HSP HSP-Selbsthilfegruppe Deutschland e. V. 
Tom Wahlig Stiftung

69 
100

Hypophosphatasie Hypophosphatasie (HPP) Deutschland e. V. 69

Hypoplastisches Linksherzsyndrom Bundesverband Herzkranke Kinder e. V. 
Fontanherzen e. V.

46 
64

IC ICA Deutschland e. V. 70

Ichthyose Selbsthilfe Ichthyose e. V. 87

Idiopathische Skoliose Bundesverband Skoliose-Selbsthilfe  e. V. 48

Idiopathisches nephrotisches Syndrom Nephie e. V. 82

Immunerkrankungen, seltene Deutsche Selbsthilfe Angeborene Immundefekte e. V. 
– dsai

59

Interstitielle Zystitis ICA Deutschland e. V. 70

Jacobsen-Syndrom, Chromosomenaberrationen European Chromosome 11 Network e. V. 63

Kartagener Syndrom Kartagener Syndrom und Primäre Ciliäre Dyskinesie 
e. V.

73

Kinder mit Seltenen Erkrankungen (Entlastung und 
Unterstützung durch Ferien-, Freizeitgestaltung) 

Kindness for Kids 99

Kleinwuchs Bundesverband Kleinwüchsige Menschen und ihre 
Familien (BKMF) e. V.

46

Klinefelter-Syndrom Deutsche Klinefelter-Syndrom Vereinigung e. V. 56

Klippel-Feil-Syndrom Selbst Bestimmt Leben Klippel-Feil-Syndrom e. V. 86

Kopfschmerzen, seltene Formen Bundesverband der Clusterkopfschmerz-Selbsthilfe-
Gruppen (CSG) e. V.

44

Kurzdarmsyndrom Kinder in schwieriger Ernährungssituation e. V. 
(K.i.s.E. e. V.) 

75

Leukämie (und andere Krebserkrankungen im Kin-
desalter)

Deutsche Leukämie-Forschungshilfe – Aktion für 
krebskranke Kinder e. V.

56

Leukodystrophie ELA Deutschland e. V. 62

Lupus Erythematodes Lupus Erythematodes Selbsthilfegemeinschaft e. V. 
Deutsche Rheuma-Liga Bundesverband e. V.

77 
58
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Erkrankung Selbsthilfeorganisation Seite

Lymphangioleiomyomatose LAM Selbsthilfe Deutschland e. V. 75

Marfan-Syndrom Marfan Hilfe (Deutschland) e. V. 77

Mastozytose Mastozytose e.V 78

Morbus Addison Netzwerk Hypophysen- und Nebennierenerkrankun-
gen e. V.

82

Morbus Behçet Deutsche Rheuma-Liga Bundesverband e. V. 58

Morbus Fabry Morbus Fabry Selbsthilfe e. V. 78

Morbus Gaucher Gaucher Gesellschaft Deutschland (GGD) e. V. 65

Morbus Hirschsprung Kinder in schwieriger Ernährungssituation e. V. 
(K.i.s.E. e. V.)  
SoMA e. V. – Selbsthilfeorganisation für Menschen mit 
Anorektalfehlbildungen und Morbus Hirschsprung

75 
 

91

Morbus Huntington Deutsche Huntington-Hilfe e. V. 55

Morbus Niemann Pick Niemann-Pick Selbsthilfegruppe e. V. 83

Morbus Osler Morbus Osler Selbsthilfe e. V. 79

Morbus Wilson Morbus Wilson e. V. 79

Mukopolysaccharidosen Gesellschaft für Mukopolysaccharidosen e. V. 66

Mukoviszidose Mukoviszidose e. V. 80

Muskeldystrophie Deutsche Gesellschaft für Muskelkranke e. V.  
Heimer-Stiftung 
Henry und Emil Müller Stiftung

53 
97 
98

Myelitis Myelitis e. V. 81

Myeloproliferative Neoplasien mpn-netzwerk e. V. 80

Narkolepsie Deutsche Narkolepsie Gesellschaft e. V. 57

NBIA Hoffnungsbaum e. V. 68

NCL NCL Gruppe Deutschland e. V. 
NCL Stiftung 

81 
99

NID Kinder in schwieriger Ernährungssituation e. V. 
(K.i.s.E. e. V.) 

75

Niemann Pick Niemann-Pick Selbsthilfegruppe e. V. 83

Neurodegeneration with brain iron accumulation Hoffnungsbaum e. V. 68

Neurofibromatose Bundesverband Neurofibromatose e. V. 47

Neuroendokrines Karzinom Netzwerk Neuroendokrine Tumoren (NeT) e. V. 83

Neuroendokrine Neoplasie Netzwerk Neuroendokrine Tumoren (NeT) e. V. 83

Neuroendokriner Tumor Netzwerk Neuroendokrine Tumoren (NeT) e. V. 83

Neuromuskuläre Erkrankungen Deutsche Gesellschaft für Muskelkranke e. V.  
Heimer-Stiftung 
Henry und Emil Müller Stiftung

53 
97 
98

Neuronale Ceroid-Lipofuszinose NCL Gruppe Deutschland e. V. 
NCL Stiftung 

81 
99

Neutropenie Interessengemeinschaft Neutropenie e. V. 72

Osler Syndrom Morbus Osler Selbsthilfe e. V. 79
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Erkrankung Selbsthilfeorganisation Seite

Osteogenesis Imperfecta Deutsche Gesellschaft für Osteogenesis imperfecta 
Betroffene e. V.

53

Phenylketonurie Deutsche Interessengemeinschaft  
Phenylketonurie – DIG PKU e. V. 

55

Polymyalgia rheumatica Deutsche Rheuma-Liga Bundesverband e. V. 58

Poliomyelitis Bundesverband Poliomyelitis e. V. 47

Post-Polio-Syndrom Bundesverband Poliomyelitis e. V. 47

Prader-Willi-Syndrom Prader Willi Syndrom Vereinigung Deutschland e. V. 84

Primäre Ciliäre Dyskinesie Kartagener Syndrom und Primäre Ciliäre Dyskinesie e. V. 73

Primäre Hyperoxalurie PH-Selbsthilfe e. V. 84

Primär sklerosierende Cholangitis Deutsche Morbus Crohn/Colitis ulcerosa Vereinigung 
DCCV e. V.

57

Primäre Vaskulitis Deutsche Rheuma-Liga Bundesverband e. V. 58

Progressive supranuclear palsy Deutsche PSP-Gesellschaft e. V. 58

Proteus-Syndrom Proteus-Syndrom e. V. 85

Proximal focal femoral Deficiency STANDBEIN e. V. 92

PSC Deutsche Morbus Crohn/Colitis ulcerosa Vereinigung 
DCCV e. V.

57

Pseudoxanthoma elasticum Selbsthilfegruppe für PXE-Erkrankte Deutschlands e. V. 88

Pulmonale Hypertonie pulmonale hypertonie (ph) e. V. 86

Retinitis Pigmentosa PRO RETINA Deutschland e. V. 85

Retinoblastom KinderAugenKrebsStiftung 98

Rett-Syndrom Elternhilfe für Kinder mit Rett-Syndrom e. V. 62

Rheumaerkrankungen, seltene Deutsche Rheuma-Liga Bundesverband e. V. 58

Sarkoidose Deutsche Sarkoidose-Vereinigung  e. V. 59

Schilddrüsenerkrankungen, seltene Bundesverband Schilddrüsenkrebs – Ohne Schild-
drüse leben e. V.
Die Schmetterlinge e. V. – Schilddrüsenbundesverband

48 
 

61

Schilddrüsenkarzinom Bundesverband Schilddrüsenkrebs – Ohne Schild-
drüse leben e. V.

48

Schwannomatose Bundesverband Neurofibromatose e. V. 47

Scleroedema adultorum Buschke Selbsthilfegruppe Scleroedema adultorum Buschke 
e. V.

89

Sichelzellkrankheit Interessengemeinschaft Sichelzellkrankheit und  
Thalassämie e. V.

73

Silver-Russell-Syndrom Bundesverband Kleinwüchsige Menschen und ihre 
Familien (BKMF) e.V.

46

Sklerodermie Sklerodermie Selbsthilfe e. V. 90

Sklerosierende Cholangitis Deutsche Morbus Crohn/Colitis ulcerosa Vereinigung 
DCCV e. V.

57

Smith-Lemli-Opitz Syndrom SLO Deutschland e. V. – Elterninitiative Smith-Lemli-
Opitz

91

Smith-Magenis-Syndrom SIRIUS e. V. 90

SUCHHILFE
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Erkrankung Selbsthilfeorganisation Seite

Speiseröhrenfehlbildung KEKS e. V. 74

Spina Bifida Arbeitsgemeinschaft Spina Bifida und Hydrocephalus 
(ASBH) e. V.

43

Stiff-man-Syndrom Stiff-Person-Syndrom Selbsthilfe Deutschland e. V. 92

Stiff-Person-Syndrom Stiff-Person-Syndrom Selbsthilfe Deutschland e. V. 92

Syringomyelie Deutsche Syringomyelie und Chiari Malformation e. V. 60

Thalasämie Interessengemeinschaft Sichelzellkrankheit und  
Thalassämie e. V.

73

Tibiadefekt STANDBEIN e. V. 92

Trisomie 18 LEONA – Verein für Eltern chromosomal geschädigter 
Kinder e. V.

76

Tuberöse Sklerose Tuberöse Sklerose Deutschland e. V. 93

Turner-Syndrom Turner-Syndrom-Vereinigung Deutschland e. V. 93

Univentrikuläre Herzen Fontanherzen e. V. 64

Usher-Syndrom Leben mit Usher-Syndrom e. V. 
FAUN-Stiftung 
Deutsche Cochlear Implant Gesellschaft e. V. 
PRO RETINA Deutschland e. V.

76 
97 
50 
85

Uveitis Deutsche Uveitis Arbeitsgemeinschaft e. V. 96

VHL Verein VHL (von Hippel-Lindau) betroffener Familien 
e. V.

94

Von Hippel-Lindau Erkrankung Verein VHL (von Hippel-Lindau) betroffener Familien 
e. V.

94

Von-Willebrand-Syndrom Deutsche Hämophiliegesellschaft e. V. 
Interessen gemeinschaft Hämophiler e. V.

54 
72

Vulvakarzinom VulvaKarzinom-Selbsthilfegruppe e. V. 95

WBS Bundesverband Williams-Beuren-Syndrom e. V. 49

Williams-Beuren-Syndrom Bundesverband Williams-Beuren-Syndrom e. V. 49

Wilson-Krankheit Morbus Wilson e. V. 79

Wiskott-Aldrich-Syndrom Deutsche Selbsthilfe Angeborene Immundefekte e. V. 
– dsai

59

SUCHHILFE
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Um für Menschen mit Seltenen Erkrankungen 
eine bessere Lebens- und Versorgungssituation zu 
schaffen, müssen wir alle Hand in Hand gehen – 
so wie Tom und Alex.
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ACHSE sagt Danke!

Das große Netzwerk der ACHSE, das wir in den letzten Jahren aufbauen konnten: es gelang nur dank der 
Unterstützung vieler. 

Nur weil wir aus vielen Bereichen der Gesellschaft große Unterstützung erfahren haben, konnten wir das leisten, 
was wir in den letzten Jahren bewegt und verändert haben. 

Dabei sind sowohl die vielen „kleineren“ als auch die gelegentlichen „Großspenden“ sehr wichtig. Eine gute 
Mischung bietet Nachhaltigkeit und Sicherheit. Den Fortbestand und die Weiterentwicklung einer gemeinnützi-
gen Organisation wie die ACHSE zu sichern, ist eine große Herausforderung.

Der Löwenanteil der Kosten unserer Arbeit wird privat getragen: durch viele kleinere und größere Spenden, 
durch unsere Fördermitglieder, durch Sponsoring von Unternehmen sowie Förderung von Stiftungen und  
Fördervereinen. Die ACHSE hat außerdem über die Jahre großzügige Unterstützung von Krankenkassen und 
Ministerien erfahren, die für das Gelingen unserer Arbeit sehr bedeutsam war.

Die ACHSE dankt allen Spendern und Unterstützern sehr, sehr herzlich für ihre wichtige Hilfe! 

Bitte bleiben Sie an unserer Seite! Die ACHSE und Menschen mit Seltenen Erkrankungen brauchen Sie. 

DANKE
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Wer hilft, wenn niemand helfen kann?! Rund 4 Mio. Menschen in Deutschland leiden an einer chronischen, seltenen Krankheit. Ein großer 
Teil der Kranken sind Kinder. Die „Seltenen“ fallen durch das Raster unseres Gesundheitssystems. Die ACHSE springt ein, berät Kranke 
und ihre Angehörigen im Umgang mit der Krankheit, fördert das Netzwerk und gibt den „Seltenen“ eine Stimme. Helfen Sie uns zu helfen.  
Mit Ihren Ideen, Ihrem Know-How oder Ihrer Spende – vielen Dank!

Schirmherrin: Eva Luise Köhler

Spendenkonto: ACHSE e.V.
Bank für Sozialwirtschaft
BIC: BFS WDE 33
IBAN: DE89 3702 0500 0008 0505 00

www.achse-online.de

Josephine hat das William-Beuren-Syndrom
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