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Endokrinologie, Neurologie, Laborme-
dizin, Radiologie, Hals-Nasen-Ohren
Heilkunde, Psychosomatik und Allge-
meinmedizin). Die Fallkonferenz ist als
Fortbildung von der Landesarztekammer

Die Griindungsgeschichte des ZusE in Marburg weicht etwas ab, von der
Griindungshistorie der meisten anderen bundesrepublikanischen Zentren.
Das Zentrum in Marburg wurde 2013 gegrindet, und ist die Folge einer
uberaus erfolgreichen Lehrveranstaltung, mit der wir unsere Medizinstu-
dierenden fiir die , seltenen Erkrankungen” motivieren wollen und daftr die
Fernsehserie ,,Dr. House” mit nutzen (siehe unten).

Das ZusE in Marburg widmet sich Patienten mit seltenen und auch explizit
unerkannten Erkrankungen. Kernelement des ZusE sind die interdisziplina-
re ZusE Fallkonferenzen, welche wéchentlich fir die Dauer von 1,5 Stunden
zusammenkommt. In diesem Rahmen erfolgt die Vorstellung von Fllen,
welche durch die Mitarbeiter im Vorhinein ausgearbeitet wurden. An der
Fallkonferenz nehmen, je nach Schwerpunkt interne und externe Mitarbei-
ter aus zahlreichen Fachdisziplinen teil (Kardiologie, Pneumologie,

Administration

Sekretariat

Wiss. Mitarbeiterinnen (meist Teilzeit) e

Dr. K. Richter-Bastian, Dr. E. Neuwohner,
Dr. T. Nickolaus, Dr. J. Sharkova

Patientenverwaltung &
Lotsenfunktion
Frau Ch. Olischlager

Team Besprechung aller Klinischen
Schwerpunkte
inkl. niedergelassene Kollegen

ZusE Labor: Dr. M. Soufi & Dr. V. Ruppert
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Interdisziplinare Zuse Fallkonferenz

Hessen mit CME Punkten anerkannt.
Fur die Facharztweiterbildung Innere
Medizin werden am ZusE 18 Monate
anerkannt.

2ZusE IT: Dr. Miller, L. Melms & H.-W. Fritsch

Teil des Zusk Team

ZusE Organisation

ZusE - Patientenkollektiv

Allgemein-, Grund- und Regelversorgung.
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Patienten (% ) “ Diagnosen

Der GroRteil der Patienten hat bisher keine Universitatsklinik
besucht.®

Das ZusE mit aktuell ca. 8500

iv rekrutiert sich aus
Die Mehrheit der Patienten ist im Mittel 52 Jahre (Range 18-92), mit einer leichten Dominanz weib-
licher Patienten (57%).

»Marburger” Ansatz
Zusendung der Krankenunterla-

Zentralisierte Versorgung Rare-Disease-Only

Nur Patienten mit vorbekannter

Im Rahmen der Forschung verfolgt das ZusE in-
tensiv die Nutzung von Diagnostic Decision Sup-
port Tools (DDS) im Bereich der seltenen Erkran-

Alle Patienten mit unbekannter
Erkrankung werden in ein Zent-
rum Giberwiesen, welches die ge-
samte Diagnostik und Versorgung
Gbernimmt.

Vorteil: hohe Qualitat, direkter
Patientenkontakt, direkte Diag-
nostik & Studienbegleitung.

Nachteil: hohe Kosten, Zugang
stark limitiert auf wenige, hohe
Ablehnungsrate, von abgelehnten
Patienten & Arzten Unverstand-

nis.

kungen. Das Ziel liegt im Aufbau einer Pipeline

welche durch Informationsextraktion und strukturierte Anamne-
se die gezielte Abfrage multipler DDS Systeme ermaglicht®. Nach
Eingangserfassung werden die Dokumente (1) gescannt (2) die
Textinformationen erkannt, kategorisiert und das Ergebnis manu-
ell verifiziert (3).Ebenfalls werden zu Patienten strukturierte In-
formationen iber Fragebdgen (4) erfasst. Durch Nutzung von Ver-
fahren des Natural Language Processing (NLP) kdnnen relevante
Informationen extrahiert werden und Taxonomien zugeordnet

Scan

Analytcs, NP

Strukturierte
ragebogen

A
Expert
Knowledge Taxonomi

werden (6,7). Der strukturierte Datensatz erlaubt die Nutzung
unterschiedlicher DDS Tools (z.B. FindZebra, Isabel Health, Ada,
etc.) zur Generierung unterschiedlich gewichteter Diagnosevorschlédge (9).

Um die Stu-
dierenden fiir
wichtige, aber
prifungstech-
nisch unterge-
ordnete Lehr-
inhalte, wie der
Beschaftigung
mit seltenen
Erkrankungen,
zu begeistern,
bedarf es spe-
zieller Formate.
Mit Hilfe der
bei Studieren-

sehserie ,,Dr. House” (Originaltitel: House, M.D.) bietet
das ZusE seit 2008 eine erfolgreiche Lehrveranstaltung
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zum Thema ,seltene Erkrankungen” an. Die Veranstal-
den der Medizin sehr beliebten US-amerikanischen Fern-  tung richtet sich dabei an hohere klinische Semester. Da-
bei nutzen wir bewusst das Element SpaR zur Lehre. Es
zeigt sich im Rahmen der Evaluation, dass die Studieren-

,seltener Erkrankung” werden
zugelassen. ,Undiagnostizierte”
ohne Zugang.

Vorteil: Nutzung von Experten-
wissen zu einzelnen Krankheits-
bildern, bestmégliche Diagnostik
moglich, geringe Patientenzahlen.

Nachteil: groRe Patientengruppe
bleibt unversorgt, Vorab-Diagnos-
tik wird ausgelagert, verschenkte
Chance, politisch schwer umsetz-
bar. Widerspruch zu den NAMSE

Vorgaben.

[

Diagnosen

gen. Sichtung durch Experten im
,Zweitmeinungsverfahren”. Vor-
schldge zum weiteren Vorgehen
an Zuweiser. Vorstellung nur in
Ausnahmefallen.

Vorteil: groRe Patientenzahlen
moglich, Verfligbarmachung von
Expertenwissen, geringere Kosten
(z.B. keine Laborkosten, etc.), Pa-
tient verbleibt heimatnah.

Nachteil: Nur Zweitmeinungsver-
fahren, kein direkter Patienten
Kontakt (eigentlich ,,no-go“), Qua-
litdt der externen Diagnostik un-
klar, IT Support erforderlich.

ZusE - Forschung (Labor)

Hilfreich - und im NAMSE Prozess gefordert - ist die enge An-
bindung zum ZusE eigenen Labor. Das Labor ist aktiv in der
Erforschung von Biomarkern, Entwicklung von Panel-Diag-
nostikverfahren und Assays fiir Stoffwechseluntersuchungen
und hat durch die Integration innerhalb des Universitatsklini-
kums GieRen & Marburg Zugang zu verschiedenen Verfahren.
Im speziellen kommen zellbiologische Experimente zur Ab-
klarung von Genmutationen mit unklarer Signifikanz, sowie
Mikrobiom-Analysen mittels Nanoporen-Sequenzierung zur
Anwendung. Dank dieser interdisziplindren Vernetzung und
der Verwendung von speziellen Methoden konnte unser
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ZusE Speziallabor Vorgehen und Verfahren

Zentrum bereits mehrere bislang unbekannte Defekte aufkla-

ren, wie z.B. den Befund einer KCNJ18-Promotormutation bei einem Patienten mit intermittierenden Pa-
resen’ und eine bisher unbekannte compound heterozygote WNT10A Mutation bei einer Familie mit dem
Schépf-Schulz-Passarge Syndrom?.

Dr. House Seminar vs. Klassisches Seminar?
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