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Seltene Erkrankungen –
Vorgehensweise bei Verdachtsfällen



Was ist selten?

- nicht mehr als 5 von 10.000 Menschen sind betroffen

- mehr als 8.000 Erkrankungen 

- 4 Millionen Menschen in Deutschland

- 100.000 Menschen in Sachsen-Anhalt
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Was ist selten? – Herausforderungen der Erfassung 

Erbliche Gendefekte

Kodierung ?!
ICD-10-GM
ORHAcode
Alpha-ID

Autoimmunkrankheiten

viele Arten von Krebs

Infektionskrankheiten

Herz-Kreislauf-Krankheiten

Komplikationen

Vergiftung 
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- 30.000 Erkrankungen sind 

bekannt

- Ca. 7000 Seltene 

Erkrankungen 

 Jede vierte Erkrankung 

gilt als selten!

Expertise muss 

gebündelt werden! 
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Quelle: Prüfungen - www.impp.de

https://www.impp.de/pr%C3%BCfungen.html


Entwicklung der Zentren für Seltene Erkrankungen

- 2009 Rat der europäischen Union – Empfehlung für Maßnahmen im 
Bereich seltener Krankheiten

- 2010 Gründung Nationale Aktionsbündnis für Menschen mit 
Seltenen Erkrankungen (NAMSE)

- Verschiedene Akteure u.a. Bundesministerium für Gesundheit, 
Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen (ACHSE e.V.) 
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Entwicklung der Zentren für Seltene Erkrankungen
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Quelle: www.namse.de



Richtlinie des gemeinsamen Bundesausschuss 

B-Zentren: Diagnostik, Behandlung, klinische Studien, Register, 
Standort übergreifende Zusammenarbeit 

A-Zentren:  Koordinierende Aufgaben, Lotsenfunktion, 
Diagnosefindung – KEINE BEHANDLUNG  
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www.se-atlas.de

Deutsche Referenznetzwerke

Europäische Referenznetzwerke 
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Fall 1 – 86 Jahre, weiblich 

Konsultationsgrund: 
• Seit 3 Jahren Füße dauerhaft hochrot und überwärmt
• Linderung durch Kühlen

Bekannte Diagnosen:
• Arterielle Hypertonie
• Z.n. Nebennierenadenom
• Z.n. Cholezystektomie
• Z.n. gynäkologischer Total-OP bei Myomen und Ovarialzysten 

Relevante Vorbefunde:

Biopsie Fuss Akanthose mit Hyperkeratose, keine Pilze, kein HPV

MRT LWS Moderate Spondylose, Spondylosteochondrose, subligamentäre
Protrusion L2/L3, moderate Einengung Neuroforamen ohne 
Wurzelkompression

EMG/ENG/NLG Normalbefund für EMG + Sensibilität untere Ex., kein Anhalt für PNP und 
Demyelinisierung, keine C-Faser-Neuropathie

Rheumatologie Ausschluss entz./rheumat. Erkrankung
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Differentialdiagnose: 
• Small-Fiber-Neuropathie bei Erythromyalgie

 Genetische Diagnostik: 

• Heterozygotie für die Sequenzvariante c.88T>C,p. (Cys30Arg) 
im TTR Gen

• Transthyretin-Amyloidose

--> Amyloidose- Sprechstunde Charité 
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10 Jahre MKSE 

2014 MKSE Gründungsveranstaltung 

2015 Vertrag mit UMH

AOK Sachsen-Anhalt: Finanzierung Lotse

Telemedizinakte (Chili)

2017 Metab-, Endo-, BOND-ERN

2018 Innovationsfond ZSE-DUO

2019 Aufnahme in den Landeskrankenhausplan

2020 Richtlinie des gemeinsamen Bundesausschuss 
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10 Jahre MKSE 

Prof. Mohnike
Prof. Zenker
Karola Zenker
Alexandra Sroka

KONTAKT

MKSE, Haus 10

Universitätsklinikum Magdeburg A. ö. R.

Leipziger Str. 44

39120 Magdeburg

Tel.: +49-391-67-24024

Fax: +49-391-67-290038
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MKSE

- Ansprechpartner für Patienten und Ärzten 

- Vermittlung bei bekannter Diagnose

- Fallbearbeitung bei unerkannter Erkrankung

- Kontaktaufnahme

- Telefonisch zu Sprechzeiten

- Fax, Mail, Post

- Online – Telemedizinakte 
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MKSE
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Betreuungspfad
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Schwerpunkte am Standort Magdeburg 

• Genetisch bedingte Störungen der körperlichen und geistigen Entwicklung 
(Rasopathien)

• Wachstumsstörungen (Achondroplasie)

• Seltene angeborene Stoffwechselstörungen

• Congenitaler Hyperinsulinismus

• Kinder-Glaukomzentrum

• ERN BOND, ERN ENDO, META ERN, ERN ITHACA, ERN LIVER

• Center of Excellence für CHI
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Konsultationsgrund:

• rezidivierende Phasen mit verwaschener Sprache, Gangstörung und 
Fallneigung

Anamnese:

• Beginn im Kindes-/Jugendalter mit ca. 10 Jahren; in den letzten 2 Jahren 
progredient; aktuell 2 Episoden/Woche über ca. 30 Minuten

– plötzlich einsetzende Benommenheit,

– Störungen beim Sprechen und verwaschene Sprache  

– Gang- und Griffunsicherheit

– Müdigkeit/ Schweregefühl

Fall 2 – 52 Jahre, Männlich 
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Familienanamnese:

• Sohn 18J: teilweise ähnliche Symptome, erstmaliges Auftreten 
im Alter von 2 Jahren 

• zunächst periodisches Erbrechen alle 4 bis 6 Wochen über 2-3 
Tage

• Mit den Jahren Annäherung an väterliche Symptomatik 
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Relevantes aus den Befunden: 

• HNO:

 V.a. Parotisadenom links

 Mittelohradhäsivprozess

 kein Nachweis eines zentralen oder peripher-vestibulären 
Schwindels

• Neurologie:

– Diagnosen: V.a. Migräne mit Aura, V.a. 
Somatisierungsstörung, keine fokal neurologischen Defizite

– cMRT: leichte bis mäßige Kleinhirnoberwurmatrophie
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Diskussion:

V.a. (episodische) Ataxie

- Elektrophysiologie unauffällig

- Liquor  unauffällig

- Antikörper unauffällig

- Molekulargenetik: VUS in CACNA1A

- Episodische Ataxie Typ 2

- < 1 : 10 000

 Einstellung auf Acetazolamid
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Die Zusammenarbeit lohnt sich
- Ergebnisse aus TRANSLATE NAMSE

• 5600 Patienten ( 3600 Erw., 2000 Kinder)

• Bei 29,7 % konnte eine eindeutige Diagnose gestellt werden
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Quelle:  Ergebnisbericht gemäß Nr. 14.1 ANBest-IF (g-ba.de)

https://innovationsfonds.g-ba.de/downloads/beschluss-dokumente/158/2022-04-01_TRANSLATE-NAMSE_Ergebnisbericht.pdf


- Verkürzung des diagnostischen Prozesses auf 6 Monate  
(4 Jahre bei Kindern, 8 Jahre bei Erwachsenen) 

- Verbesserung der Gesundheitskompetenz durch 
strukturierte Transition

- Hohe Patientenzufriedenheit 

- Kosten dieser Versorgungsform waren pro Fall im Mittel 
geringer 

Die (Zusammen-) Arbeit lohnt sich! 
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„Hürden“

• Ein-Standort-Lösung in den Zentrumsregelungen

• Anforderungskatalog A/B-Zentren 

• Fehlende Finanzierung 

-> standortübergreifende interdisziplinäre Zusammenarbeit braucht 
keine Kooperationsverträge 
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Konsultationsgrund:

Zunehmende Bewegungseinschränkungen in den großen 
Gelenken

Anamnese:

- Unauffällig SS und frühkindliche Entwicklung

- 3. LJ Gespräch mit der Kita, „Probleme mit der Motorik“

- 4. LJ Schneidersitz nicht mehr möglich

Fall 3 – 7 Jahre, weiblich  

Seltene Erkrankungen –
Vorgehensweise bei Verdachtsfälle



Weiblich, 7 Jahre

- Aktuell: 

- Symptomatik schwankend

- Meidet bestimmte Bewegungen, fraglich Schmerzen

- Alle großen Gelenke betroffen

- Kein Hinweis für entzündliche Genese

- Größen- und Gewichtsentwicklung unauffällig
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Relevantes aus den Befunden: 

Physiotherapie: Hypotone Körperspannung, vermeidet Extension der
Hüfte und Kniegelenke, keine normalen Bewegungsabläufe bei
Bewegungsübergängen/ Gleichgewichtsstörungen, schnelles Abstützen
beim Aufstehen/ kann nicht frei aufstehen, muss sich beim Sitzen schnell
abstützen

Orthopädie: wesentliche Kontrakturen in Knie, Händen, Fingergelenken,
Daumen und USG bds.
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Weiblich, 7 Jahre

Diagnostik:

• 5. LJ: BB, BSG, CRP im Normbereich

• 6. LJ: Zuweisung Kinderendokrinologe

– IGF1 , 51 im unteren NB

– IGFBP-3 2500 ng/ml

– NB Knochenstoffwechsel, ANA, Zöliakie, SD, 
Entzündungswerte, RF

– Genetik veranlasst bei VD EDS vom arthrogryposen Typ

• + 10 Monate selbstständige Vorstellung bei uns
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Weiblich, 7 Jahre

Diskussion:

Stoffwechsel?

Muskulär?

Neurogen?

DD u.a. Fibrodysplasia ossificans progressiva ?

-> Neuropädiatrische Vorstellung mit Stoffwechselscreening, 
Gelenksonographie
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Weiblich, 7 Jahre

Ergänzende Diagnostik:

- Status: Bewegungseinschränkung in allen Gelenken, u.a. kein 
Faustschluss, Zeigefinder gesteift, Mundöffnung 4 cm; 
Gelenke teils verdickt und teils diskret überwärmt

- Gelenksonographie: mit Polyarthritis vereinbarer Befund – im 
MRT Nachweis eines aktiv entzündlichen Geschehens in 
Händen und Füßen 

juvenile idiopathische Arthritis – RF negative Polyarthritis
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Unser Unterstützungsangebot 

• Regelmäßige interdisziplinäre Fallkonferenzen

• Pädiatrische Fallkonferenzen

• Fallbezogene Fallkonferenzen 

• Patientenvorstellung innerhalb der zentrumsübergreifenden 
Fallkonferenzen,  DRN/ERN

• Vereinfachte genetische Diagnostik 
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(Zukunfts-)Projekte

• FacetoGene, BonetoGene

• Datenerfassung/KI

• Selektivverträge / Genom.de Initiative

• Herausarbeit der Bemühungen um die Selten Erkrankungen 
im Land sichtbarer machen 
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 Vorgehen bei Verdachtsfällen
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Wann an eine SE denken

- Familiäre Häufung 

- Progredienter Verlauf 

- Multiorgan-Erkrankung

- Altersuntypisches Auftreten

- CAVE: ausgedehnte Diagnostik, Ärztehopping, Psychosomatik
- > Modelprojekt ZSE DUO

- > Etablierung einer dauerhaften Psychologischen Unterstützung im    
MKSE 
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Beispiel Morbus Fabry 
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www.takeda.com

http://www.takeda.com/


Vorgehensweise – meine Top 3
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https://blume-pur.de/de/blumepur-
shop/karten/1730-karte-das-bauchgefhl-
verdammt-kluger-kopf



Vorgehensweise – meine Top 3

Think outside 
the box.

Seltene Erkrankungen –
Vorgehensweise bei Verdachtsfälle

https://www.seltenallein.de/galerie/a-z/



Vorgehensweise – meine Top 3

• KI/Ada/Pubmed

• Leitlinien 

• Interkollegialer Austausch
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- www.se-atlas.de

- www.orpha.net

- www.achse-online.de

Wichtige Adressen
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http://www.se-atlas.de/
http://www.orphanet.de/
http://www.achse-online.de/


Vielen Dank für Ihre Aufmerksamkeit 

www.mkse.ovgu.de
sesa@med.ovgu.de

0391/67 24024
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