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Seltene Krankheiten: Weg zur Heilung kann ein Labyrinth sein

Lange Zeit wurden Seltene Erkrankungen vernachldssigt — zu wenige Betroffene und damit nicht lukrativ genug fiir
Pharmaunternehmen. Erst seit etwa zwei Jahrzehnten wird die Therapie der oft schweren Krankheiten in einigen Staaten
gezielt gefordert. So auch in Deutschland. Dass es trotzdem fiir Erkrankte nicht immer leicht ist, zu einer Diagnose —
geschweige denn einer wirksamen Therapie — zu kommen, und welche Mdglichkeiten es gibt, selbst aktiv zu werden, soll
ein Erfahrungsbericht zeigen.

An Seltenen Erkrankungen (SE) leiden vergleichsweise wenige Menschen: In der EU gilt dies, wenn nicht mehr als eine Person
von 2.000 erkrankt ist. Da aktuell allerdings schon mehr als 6.000 Seltene Erkrankungen bekannt sind, ist die Gesamtzahl der
Betroffenen trotz der Seltenheit der einzelnen Erkrankungen hoch. Allein in Deutschland leiden etwa vier Millionen Menschen
an einer Seltenen Erkrankung.? Durch die sich schnell entwickelnden Methoden der Biotechnologie unterstiitzt durch die
Informationstechnologie und den damit einhergehenden verbesserten Diagnosemadglichkeiten, ist jedoch in absehbarer Zeit
noch mit der Identifizierung von viel mehr Betroffenen zu rechnen.

Seltene Erkrankungen kommen in allen medizinischen Fachgebieten vor. Sie verlaufen meist chronisch und schwer — haufig
sogar lebensbedrohlich. Ein groBer Teil ist genetisch bedingt — meist monogen —, das heiBt, sie gehen auf eine Mutation in
einem einzigen Gen zuriick. Mittlerweile weil3 man jedoch, dass auch epigenetische Faktoren eine Rolle spielen kénnen: also
bestimmte Umwelteinfllisse wie der Lebensstil, die unginstig auf die Aktivitat krankheitsrelevanter Gene wirken. Doch im
Gegensatz zu DNA-Mutationen sind Veranderungen der epigenetischen Strukturen umkehrbar. Dies kann vor allem auch bei
einer wirksamen Nachsorge eine groBe Rolle spielen und Riickfélle verhindern bzw. frihzeitig erkennen.

Immer mehr Diagnose- und Therapiemdglichkeiten ftir SE

Aufgrund der genetischen Komponenten gab es lange Zeit praktisch keine Therapiemdglichkeiten fiir Seltene Erkrankungen.
Mit der Entschliisselung des menschlichen Genoms und dem rasanten Fortschritt bei den Sequenziertechniken von
Nukleinsduren und Proteinen, stehen aber immer mehr individuelle Diagnose- und Therapieméglichkeiten zur Verfiigung -
wenn auch noch lange nicht auf dem Niveau der hdufig vorkommenden Erkrankungen. Besonders neueste
Sequenziertechniken leisten dazu einen erheblichen Beitrag, aber auch aktuelle Erkenntnisse der Personalisierten Medizin in
Bezug auf genetische Veranlagungen.

Wahrend es 1996 noch kein einziges Medikament fiir Seltene Erkrankungen gab, sind in der EU derzeit 220 Wirkstoffe
zugelassen, einige Substanzen auch zur Therapie mehrerer Seltener Erkrankungen. Rund 2.400 weitere Arzneimitteltherapien
sind aktuell in der Entwicklung.?)

Vor der Therapie steht nicht selten eine Odyssee an Arztbesuchen

Forschung und Errungenschaften der letzten Jahre geben also Anlass zur Hoffnung fiir Menschen mit einer Seltenen
Erkrankung. Dennoch haben sie oft viele Arztpraxen aufgesucht, bevor sie — manchmal erst nach Jahren — eine korrekte
Diagnose erhalten und gezielt therapiert werden kénnen. So auch Hans-Giinter Meyer, Patientenvertreter, Teilnehmer an
mehreren Forschungsprojekten und aktives Mitglied zahlreicher medizinischer Gremien und Vereine: ,2005 saB3 ich vor dem
Bildschirm und konnte plétzlich nur noch verschwommen sehen, verbunden mit einer HeiBhungerattacke — die ersten
Symptome meiner Seltenen Erkrankung Insulinom®, berichtet er. ,Diese kurzfristigen Einschrankungen konnte ich regelmaBig
mit einem Glas Fruchtsaft beheben, und daher maB ich den Symptomen zundchst wenig Bedeutung bei. Auch Schwitzen und
Herzrasen beunruhigten mich noch nicht. Doch wenige Monate spdter kam es zu einem gréBeren Anfall mit Doppelbildern,
Sprach- und Orientierungsstérung. Schokolade rettete mich vor der Bewusstlosigkeit, aber die Angst und Schlafstérungen
kamen hinzu. Da wurde ich hellhérig und habe zum Thema Unterzuckerung recherchiert. Ich fand heraus, dass in der ersten
Phase der Unterzuckerung die Einnahme von Traubenzucker unmittelbar hilft. Mehrmals ging ich zu meinem Hausarzt und
bat um einen Blutzucker- und Zuckerbelastungstest. Aber alles war in Ordnung — angeblich.”

(Epi-)Genetische Verinderungen als Ursachen Seltener Krankheiten
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Hans-Glinter Meyer hat mit seiner Seltenen Erkrankung Insulinom sehr viel
durchgemacht und mdéchte seine Erfahrungen — unter anderem als
Patientenvertreter — an andere Betroffenen weitergeben.

© Privat: Hans-Glinter Meyer, Patientenvertreter

Doch fiir den Betroffenen war nichts mehr in Ordnung, die
Symptome kamen wieder. Als ihn dies beim Autofahren in
eine gefahrliche Situation brachte, wurde klar, dass nun
die Zeit zum Handeln gekommen sei: ,,Nun war ich in der
Eigenverantwortung. Mir half keiner, was auch fiir meine
Familie eine groBe Belastung war. Meine Recherchen zu
einer Unterzuckerung bei Nicht-Diabetikern erbrachten
dann den ersten Hinweis auf ein Insulinom. Als ich einen
Arzt darauf ansprach, winkte dieser ab: mit einer Inzidenz
von vier Betroffenen von einer Million viel zu
unwahrscheinlich.”

Ein Insulinom ist ein seltener, meist gutartiger
neuroendokriner Tumor aus B-Zellen der
Bauchspeicheldriise, in dem vermehrt Insulin produziert

wird.*) Diese Seltene Erkrankung duBerst sich durch Bis Menschen mit einer Seltenen Erkrankung geholfen werden kann, haben
wiederkehrende Unterzuckerung — dem Leitsymptom auch nicht wenige eine jahrelange Leidenszeit aus Arztbesuchen,
bei den Anfdllen Meyers, der sich daraufhin auf den Weg Verdachtsdiagnosen und Therapieversuchen hinter sich.

zum Diabetologen machte. ,Hier wurde ich zunichst © Pexels, Linkedin Sales Navigator

ausgelacht”, erinnert er sich. ,,Zur Sicherheit wurden aber

die Laborwerte des C-Peptids bestimmt. Dieses Peptid wird

aus Proinsulin abgespalten und eignet sich zur Insulinom-Diagnostik. Das Ergebnis kam am ndchsten Tag; die stark erh6hten
Werte erforderten schnelles Handeln.” Meyer wurde am Universitatsklinikum Tiibingen einem 72-stlindigen Fastentest
unterzogen, der bereits nach drei Stunden abgebrochen werden musste, da der Patient ins Koma fiel.

Glucosezufuhr brachte ihn wieder zu Bewusstsein, umfangreiche Untersuchungen folgten. Eindeutiges Ergebnis dieses Mal:
Insulinom. Unter anderem durch eine spezielle Untersuchung der BlutgefdBe — eine Angiografie — hatte man GréBe und Lage
des Tumors bestimmen kdnnen. In einer sechsstiindigen Operation wurde das Insulinom daraufhin entfernt. Das Gewebe
spendete er zur Einrichtung einer Gewebe- und DNA-Bank fiir Tumore des Magen-Darm-Trakts. In molekulargenetischen
Untersuchungen fand man darin Genverdnderungen, die zur gestdrten Regulation eines Enzyms im Proteinstoffwechsel



fihrten und dadurch die vermehrte Ausschiittung von Insulin verursachten (in der Fachsprache als endogener
Hyperinsulinismus bezeichnet). 3)

Nachsorge: Lebensstil hinterfragen

Auch wenn sich die Insulinproduktion der verbliebenen B-Zellen schnell wieder normalisierte, lag noch ein langer Weg bis zur
Heilung vor dem Patientenvertreter: Rehabilitation, Entfernung der Gallenblase, endokrinologische Nachuntersuchungen und
die Therapie mit Insulin, Antibiotika und anderen Arzneimitteln. ,Wieder war meine Eigenverantwortung gefragt”, berichtet er.
»Ich habe mit meinem Lebensstil ein komplettes Reset gemacht, da insbesondere meine falsche Ernahrung mit zu viel
gesattigten Fettsauren und zu wenig Ballaststoffen Ursache fiir meine Erkrankung war. Meine Erndhrung ist auf mediterrane
Kost und wenig Alkohol umgestellt, ich meide unnétigen Stress und bewege mich in der Natur, wo irgend méglich. Zudem
engagiere ich mich als Patientenvertreter und nehme an Forschungsprojekten und Studien teil, denn ich will andere Betroffene
ermutigen, selbst aktiv zu werden und sich nicht nach dem ersten Arztbesuch mit einer Verdachtsdiagnose zufriedenzugeben.
Denn: Gesundbheit ist kein Zufall.”®)

Dabei und bei allen seinen anderen Engagements ist Meyer das Wichtigste, anderen Betroffenen mitzugeben, dass man selbst
auch in seinem Leid sehr viel tun kann. Nicht nur, wie in seinem Fall, durch Veranderungen des Lebensstils. ,Man sollte sich
auch selbst um die eigene Gesundheit kimmern, das habe ich gelernt durch das, was ich durchgemacht habe. Und das
mochte ich unbedingt weitergeben, auch als Patientenvertreter in Forschungsprojekten mit Schwerpunkt Onkologie.””®)

Seltenen Erkrankungen mit Eigenverantwortung und Beharrlichkeit begegnen

Selbst aktiv werden, rat Hans-Giinter Meyer allen, die wie er von einer Seltenen Krankheit betroffen sind. Nicht nur, was
die eigene Gesundheit angeht, sondern zum Beispiel auch als Patientenvertreter.

Meyer ist zudem Mitglied folgender Vereine und Gesellschaften:

Aktionsbiindnis Patientensicherheit e.V., Deutsche Herzstiftung e.V., Deutsches Netzwerk Gesundheitskompetenz eV,
Lebenshilfe fir Menschen mit Behinderung e.V., Deutsche Hochdruckliga e.V.,, Digitale Gesundheit Baden-Wirttemberg
eV, Gesundheitsplattform Rhein-Neckar e.V., Zentrum fiir Telemedizin Bad Kissingen e.V., Deutsche Arbeitsgemeinschaft
Selbsthilfegruppen e.V., Forum Gesundheitsstandort Baden-Wirttemberg, Férderverein fiir krebskranke Kinder Tiibingen
eV.

AuBerdem ist er nach eigener Aussage Gastdozent der Medizinischen Fakultdt an der Universitat Freiburg im Klinischen
Wahlfach ,Digitale Kompetenzen in der Medizin” und Teilnehmer an den Forschungsprojekten ,Mdglichkeiten der
Beteiligung von Patientenvertreter*innen in gesundheitspolitischen Institutionen auf Bundesebene” (MHB Fontane,
Zentrum fir Versorgungsforschung), ,Erfahrungen von Patient*innen mit einer Seltenen Erkrankung” (Universitat Zirich)
und am BMBF Zukunftscluster nanodiag BW (Hahn-Schickard-Gesellschaft fiir angewandte Forschung e.V).

Als Patientenvertreter und Delegierter der Deutsche Arbeitsgemeinschaft Selbsthilfegruppen e.V. war er an der
Entwicklung der Nationalen Versorgungsleitlinie Hypertonie beteiligt.

Man muss immer etwas haben, worauf man sich freuen kann.
— £ Mbrike und Lebensdevise H.-G. Meyers seit seiner schweren Erkrankung

Quellen:

1) EURORDIS — Rare Diseases Europe. www.eurordis.org/information-support/what-is-a-rare-disease/

2) Bundesgesundheitsministerium: Seltene Erkrankungen. www.bundesgesundheitsministerium.de/themen/praevention/gesundheitsgefahren/seltene-
erkrankungen.html

3) Verband forschender Arzneimittelhersteller eV.: Zugelassene Orphan Drugs, Stand Mai 2023. www.vfa.de/de/arzneimittel-forschung/datenbanken-zu-
arzneimitteln/orphan-drugs-list

4) AWMF S2k-Leitlinie Neuroendokrine Tumore, Stand 31.03.2018 (in Uberarbeitung). https://registerawmf.org/de/leitlinien/detail/021-026

5) Journal of Biological Chemistry, 2016. https://www.jbc.org/article/S0021-9258(20)36053-1/fulltext

6) Peter Spork: ,,Gesundheit ist kein Zufall, Wie das Leben unsere Gene pragt”. Deutsche Verlags-Anstalt (ISBN 978-3-421-04750-2)

7) BMBF Dekade gegen Krebs, Pat|entenbete|llgung in der Forschung https://www.dekade-gegen-krebs.de/de/patientenbeteiligung/patienten-zur-beteiligung-
hi -beteili

8) DKFZ 1. Nationale Konferenz "Patienten als Partner der Krebsforschung". https://www.dkfz.de/de/presse/pressemitteilungen/2022/dkfz-pm-22-55c-Erste-
nationale-Konferenz-Patienten-als-Partner-der-Krebsforschung-im-DKFZ.php



https://www.hahn-schickard.de/nanodiag
https://register.awmf.org/assets/guidelines/nvl-009k_S3_Hypertonie_2023-06.pdf
http://www.eurordis.org/information-support/what-is-a-rare-disease/
http://www.bundesgesundheitsministerium.de/themen/praevention/gesundheitsgefahren/seltene-erkrankungen.html
http://www.vfa.de/de/arzneimittel-forschung/datenbanken-zu-arzneimitteln/orphan-drugs-list
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/021-026
https://www.jbc.org/article/S0021-9258(20)36053-1/fulltext
https://www.dekade-gegen-krebs.de/de/patientenbeteiligung/patienten-zur-beteiligung-befaehigen/patienten-zur-beteiligung-befaehigen.html?nn=473182
https://www.dkfz.de/de/presse/pressemitteilungen/2022/dkfz-pm-22-55c-Erste-nationale-Konferenz-Patienten-als-Partner-der-Krebsforschung-im-DKFZ.php

Fachbeitrag

15.08.2023
Dr. Petra Neis-Beeckman
© Forum Gesundheitsstandort Baden-Wiirttemberg

Weitere Informationen

Hans-Gunter Meyer
Patientenvertreter

71134 Aidlingen

E-Mail: hackimeyer(at)t-online.de

Neue SE-Hilfen fiir Betroffene

e achse eV, Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen, https://www.achse-online.de/de/
e NAMSE, Nationales Aktionsbiindnis flir Menschen mit Seltenen Erkrankungen, https://www.namse.de/
e Research for Rare, Zentren fiir Seltene Erkrankungen, https://www.research4rare.de/zentren-fuer-seltene-

erkrankungen/
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