
Die Gründungsgeschichte des ZusE in Marburg weicht etwas ab, von der 
Gründungshistorie der meisten anderen bundesrepublikanischen Zentren.  
Das Zentrum in Marburg wurde 2013 gegründet, und ist die Folge einer 
überaus erfolgreichen Lehrveranstaltung, mit der wir unsere Medizinstu-

Fernsehserie „Dr. House“ mit nutzen (siehe unten).

unerkannten Erkrankungen. Kernelement des ZusE sind die interdisziplinä-
re ZusE Fallkonferenzen, welche wöchentlich für die Dauer von 1,5 Stunden 
zusammenkommt. In diesem Rahmen erfolgt die Vorstellung von Fällen, 
welche durch die Mitarbeiter im Vorhinein ausgearbeitet wurden. An der 

-
ter aus zahlreichen Fachdisziplinen teil (Kardiologie, Pneumologie, 

Endokrinologie, Neurologie, Laborme-
dizin, Radiologie, Hals-Nasen-Ohren 

-
meinmedizin). Die Fallkonferenz ist als 
Fortbildung von der Landesärztekammer 

Hessen mit CME Punkten anerkannt. 
Für die Facharztweiterbildung Innere 
Medizin werden am ZusE 18 Monate 
anerkannt. 
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ZusE - Forschung (IT-Support)

ZusE - Überlegungen und Konzept

Erkrankung werden in ein Zent-
rum überwiesen, welches die ge-

übernimmt. 

Vorteil: hohe Qualität, direkter 
-

Nachteil: hohe Kosten, Zugang 

Ablehnungsrate, von abgelehnten 
-

nis.

„seltener Erkrankung“ werden 

ohne Zugang. 

Vorteil: -
wissen zu einzelnen Krankheits-

Nachteil:
bleibt unversorgt, Vorab-Diagnos-

-
bar. Widerspruch zu den NAMSE 
Vorgaben.

Zentralisierte Versorgung Rare-Disease-Only
Zusendung der Krankenunterla-

„Zweitmeinungsverfahren”. Vor-
schläge zum weiteren Vorgehen 
an Zuweiser. Vorstellung nur in 
Ausnahmefällen.

Vorteil: 
möglich, Verfügbarmachung von 

(z.B. keine Laborkosten, etc.), Pa-

Nachteil: Nur Zweitmeinungsver-

Kontakt (eigentlich „no-go“), Qua-
-

klar, IT Support erforderlich.

„Marburger“ Ansatz

   Total 
(n= 413)

Rang ICD Beschreibung (n) (%)
1 M79 Krankheiten des Weichteilgewebes 63 15.3%

2 F45 Somatoforme Erkrankungen 51 12.3%
3 G62 36 8.7%
4 M54 Rückenschmerzen 30 7.3%
5 I10 Primäre Hypertonie 29 7.0%
6 F32 Depressive Episode 28 6.8%
 M35 28 6.8%

 A69
(inkl. Lyme Erkrankung)

28 6.8%

7 K58 Reizdarmsyndrom 25 6.1%
8 T78 24 5.8%
9 G93 21 5.1%

10 K29 20 4.8%
11 M19 19 4.6%
12 M47 Spondylose Arthrose 18 4.4%
13 G47 Schlafstörungen (inkl. Schlafapnoe) 17 4.1%
14 E03 Krankheiten der Schilddrüse 16 3.9%
 G25 16 3.9%
 M51 16 3.9%

15 E55 Vitamin-D-Mangel 14 3.4%

  Total
(n= 492)

Rang Symptom (n) (%)
1 Asthenie, allgemeine Schwäche, erhöhte Müdigkeit 180 36.6%
2 Arthralgie 124 25.2%
3 Abdominalbeschwerden und Schmerzen 113 23.0%
4 Kopfschmerz 91 18.5%
5 Rückenschmerz 84 17.1%
6 Ganzkörperschmerz 82 16.7%
7 Schwindel 81 16.5%
8 79 16.1%
9 Generalisierte Myalgie 76 15.4%

10 Ganzschwierigkeiten 73 14.8%
11 Paresthesien und Dysaesthesien 61 12.4%
12 Krämpfe und Spasmen 59 12.0%
13 Übelkeit und Erbrechen 55 11.2%
14 54 11.0%
15 Sehstörungen 53 10.8%
16 Anormale Stuhlkonsistenz und -frequenzen 51 10.4%
17 Dyspnoe 43 8.7%
18 Dyssomnie 39 7.9%
 39 7.9%

19 Ödeme 37 7.5%
20 Hyperhydrose 34 6.9%
 34 6.9%

Im Rahmen der Forschung verfolgt das ZusE in-
-

port Tools (DDS) im Bereich der seltenen Erkran-

-
5. Nach 

Eingangserfassung werden die Dokumente (1) gescannt (2) die 
-

-
-

fahren des Natural Language Processing (NLP) können relevante 

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

ZusE - Forschung (Labor)

ZusE - Lehre (Dr. House Seminar)
Um die Stu-
dierenden für 

prüfungstech-
nisch unterge-
ordnete Lehr-
inhalte, wie der 

mit seltenen 
Erkrankungen, 
zu begeistern, 
bedarf es spe-
zieller Formate. 
Mit Hilfe der 
bei Studieren-
den der Medizin sehr beliebten US-amerikanischen Fern-

das ZusE seit 2008 eine erfolgreiche Lehrveranstaltung 

zum Thema „seltene Erkrankungen“ an. Die Veranstal-
tung richtet sich dabei an höhere klinische Semester. Da-
bei nutzen wir bewusst das Element Spaß zur Lehre. Es 

- das Seminar nicht zu scheuen.

Ich sehe Dr. House als Vorbild

Prozent (%)

(n=209)

(n=212)

(n=210)

(auf professioneller Ebene, als Lehrerin oder Lehrer)
(n=211)

(n=208)

(n=212)

0 20 80 100

starke Ablehnung Ablehnung Neutral

Dr. House Seminar vs. klassisches Seminar?

Prozent (%)

(n=185)†

                    Die Inhalte sind für mein Studium relevant
(n=186)*

(n=187)*

        Ich habe Spaß
(n=188)*

 Ich bin hochkonzentriert
(n=185)*

(n=182)*

(n=185)*

(n=183)*

Dr. House Klassisch

Neutral

Bewertung von Dr. House als potenzielles Vorbild1,4 1,4

Referenzen

Previously Unreported WNT10A Genotype and Phenotypes in 9 Family Members, Acta Derm Venereol. 

Neurol Genet Oct 2018, 4(5), e274

-
ne with the help of Dr. House, PLOS ONE, Mar, 2018

-

Interdisziplinäre Zuse Fallkonferenz

-
besucht.6

schmerzassoziierte Symptome geprägt.6
Schmerzbezogene Diagnosen und Erkrankungen überwiegen, zusammen mit ty-
pischen „unerklärten“ Diagnosen (chronisches Müdigkeitssyndrom, Fibromyalgie, 
Reizdarmsyndrom).6

Daten Anreicherung: 
Standard taxonomien (MeSH, Meddra, ICD10, Custom),
Medika ons Daten (ATC), 
Knowledge Sources (Wikipedia, Orphanet, Pubmed, OMIM)
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High throughput Verfahren

Massenspektrometrie
WES/WGS-Sequenzierungen

Metagenomics

Patient Biomaterial DNA-Analysen
Nanoporen-Sequenzierung

Datenbanken 
Bioinformatik

Individuelle 
Diagnostik & Therapie

Funktionelle Charakterisierung
von unbekannten Varianten

Vernetzung innerhalb

Hilfreich - und im NAMSE Prozess gefordert - ist die enge An-

Erforschung von Biomarkern, Entwicklung von Panel-Diag-

-

-

Anwendung. Dank dieser interdisziplinären Vernetzung und 
der Verwendung  von speziellen Methoden konnte unser 

-
-

resen3

Schöpf-Schulz-Passarge Syndrom2. 

ZusE Speziallabor Vorgehen und Verfahren

Ein Teil des ZusE Team ©WDR

Zentrumsleitung

Wiss. Mitarbeiterinnen (meist Teilzeit)
Dr. K. Richter-Bastian, Dr. E. Neuwohner, 

Dr

Team Besprechung aller klinischen 
Schwerpunkte

Administration

Sekretariat
Frau S. Battenfeld

Lotsenfunktion
Frau Ch. Olischläger

ZusE Labor: Dr. M. Soufi

ZusE IT: -W. Fritsch
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