Beispiele fiir seltene Krankheiten

Propionazidédmie
bei Carina

Carina war als erstes Kind
von gesunden Eltern wie
jedes andere Neugebore-
ne. Nach einigen Lebens-
tagen trank sie zuneh-
mend schlechter, reagier-
te nicht mehr gut und wurde schlieBlich komatos.
Spezialisierte Stoffwechselanalysen an der Universitats-
Kinderklinik zeigten, dass Carina aufgrund einer
genetischen Verdnderung bestimmte Sauren nicht richtig
abbauen kann, und es wurde die Diagnose Propion-
aziddmie gestellt. Mit einer Spezialdidt, die das ganze
Leben eingehalten werden muss, kénnen Vergiftungs-
erscheinungen verringert oder vermieden werden. In
akuten Situationen ist immer wieder eine intensive
Behandlung in der Klinik notig.

Ichthyose bei Walter

Der Alltag von Walter ist dadurch
gepragt, dass er standig seine
Haut behandeln muss. Bei
Geburt war eine Rétung und
feine Zeichnung am ganzen
Korper aufgefallen, die sich zu
einer dauernden starken Schup-
pung entwickelte. Nur die Haut
ist befallen, die inneren Organe
sind unauffillig, jedoch kann
Walter z.B. immer wieder
schlecht horen, weil sich die Ge-
horgdnge verlegen. Die Therapie
besteht aus  mechanischen
MaRnahmen zur Entfernung der
Schuppen, Bddern und Salben. Wenn die Symptome
besonders ausgepragt sind, konnen auch Tabletten
notwendig werden.

Seltene
Krankheiten

...haufiger,
als man denkt

Griindungsmitglieder Innsbruck: Matthias Schmuth, Daniela
Karall, Sabine Scholl-Biirgi, Christine Fauth, Johannes Zschocke

Kontaktinformationen fir
Fragen zu seltenen Krankheiten:

Forum Seltene Krankheiten
info@forum-sk.at

Helpline Innsbruck
0512-9003-70532

Helpline Salzburg
0662-4482-57158
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Griindungsmitglieder SaIzBurg: Johann Bauer, Helmut Hintner,
Florian Lagler, Wolfgang Sperl




Was ist eine Seltene Krankheit? Etwa die Halfte dieser Krankheiten konnen t i I a k

Von Seltenen Krankheiten (Rare ,Orphan” Diseases) ursdchlich (mit Diat, Spezialmedikamenten, u.a.) _ G e
spricht man, wenn nicht mehr als eine von 2.000 behandelt werden. Ll e
Personen betroffen ist. Sie sind schwerwiegend, Voraussetzung  ist  die :
ffi h , ko K i Dia- .
betreffen oft mehrere Or.gansysteme 6nnen genaue Kenntnis der Dia Forum Seltene Krankheiten
dauerhafte Invaliditdat nach sich ziehen und gehen gnose (= der konkret vor-
unbehandelt 'oft mit e'mer verrmggrten Let?ens- Ilegendeln Kralnkhelt). Nicht Das "Forum Seltene Krankheiten" ist ein
erwartung einher. Meist haben sie genetische selten sind die Behandlun- " .
. : . . Zusammenschluss von  Arztlnnen sowie
Ursachen. Es gibt 6.000-8.000 verschiedene Seltene gen aufwandig und bestim- Mitelied q Beruf di
Krankheiten. Etwa 6-8 % der Bevdlkerung sind an men den Alltag. 't_g IegErn . anacrer el sg'ruppen, e
dikain  saliehen LElHER Patlent.en rTIIt Seltenen Krankheiten betreuen
erkrankt oder werden im Warum ist es wichtig, eine Seltene Krankheit zu bzw. sich fur Belange von betroffenen Men-
Laufe ihres Lebens daran erkennen? schen einsetzen. Es wird aktuell von den Uni-
erkranken — das sind in - damit die Betroffene nach langen diagnostischen versitatskliniken fiir Dermatologie bzw. Kinder-
Osterreich etwa 400.000 Odysseen verstehen, was ihr Problem ist und Jugendheilkunde in Salzburg und
Personen. - damit ihnen ggf. eine effektive Therapie angeboten Innsbruck sowie dem Zentrum Medizinische
werden kann Genetik Innsbruck getragen. Ziel ist der Aufbau
Wann muss man an eine Seltene Krankheit denken? - um klare Information (iber den erwarteten Verlauf

von engen Kooperationsstrukturen zur Losung

- Vorliegen von chronischen, . un.gewohnllchen Zu geben (Prognqsg) . N medizinischer und anderer Probleme beziiglich
Symptomen bzw. Symptomkombinationen unklarer - um Erkrankungsrisiken in der Familie besser . . .. :
. . Seltener Krankheiten. Es ist offen fiir alle medi-
Ursache beurteilen zu kénnen inisch Facheebi Geford p I
- Verwandte méglicherweise ebenfalls betroffen - um anderen Betroffenen in der Verwandtschaft zinischen Fachgebiete. Ge or"ert WERGER o0
- Nichtansprechen auf "Routine"therapien Unterstiitzung anzubieten u.a. der Aufbau von Zentren flr Seltene Krank-
heiten zur Starkung der o6rtlichen Zusammen-
Wie weist man eine ; — Wissen wir genug liber Seltene Krankheiten? arbeit und die Intensivierung der (berregio-
Seltene Krankheit nach? w-jE@JL‘,H,,,_,,___ _________________ o Leider nein — aufgrund der Seltenheit und des gerin- nalen medizinischen Vernetzung, die For-
Haufig sind speziali- || ™" \I_-‘\?Lm gen offentlichen Bewusstseins fehlt es oft an derung eines breiteren Wissens und Ver-
sierte, aufwandige und | =~ MF"'“/”:TW_' T Diagnose- und Behandlungsstandards, und auch die standnisses in der Offentlichkeit sowie die
teure Tesjcverfahren ars Ti\“‘@ "“/T,lq Indgstrie hat wegen geringer Absatzchancen oft nur Unterstiitzung von Forschung und Lehre in
notv?'endlg, die nur an _ e _ g?rl.nges In.te“resse. Besondere Anstren_gungen "smd Bezug auf Seltene Krankheiten.
wenigen Orten zur Verfiigung stehen. Die nétig, damit Arzte und Forscher weltweit mehr Gber
Entscheidung dariiber, welcher Test zu einer Ursache, Verlauf und Therapie Seltener Krankheiten Bankverbindung / Spendenkonto: Bank fiir Tirol und Vorarlberg — BTV
v e us . s BLZ 16000, Kontonummer 101-145964,
Diagnose fiihren kann, erfolgt durch Experten fir herausfinden kénnen. IBAN ATS01600000101145964, BIC BTVAT2250XX

Seltene Krankheiten, meistens an Zentren.

An wen kann ich mich bei Verdacht auf eine Seltene
Krankheit wenden?

Erste Anlaufstellen sind Haus- bzw. Fachéarzte, die
Kontakt zu spezialisierten Zentren herstellen.
Weiterer Kontakt und Information s. Riickseite.
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