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Diagnosestellung mittels Genommedizin bei
Patient:innen mit ungeklarten Seltenen Erkrankungen:

Die Suche nach der Nadel im Heuhaufen...

Prof. Dr. med Heiko Krude
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Seltene Erkrankungen: extrem selten versus selten

Genommedizin ermdglicht die Diagnose extrem seltener Erkrankungen!
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Seltene Erkrankungen: extrem selten versus selten

< Ein Beispiel einer extrem seltenen Erkrankung:

Neuro-kognitive Entwicklungsstérung:

Erstes Symptom: fehlende Kopfkontrolle mit 6 Monaten

thieme-connect.de ‘

Basisdiagnostik
Ausschluss haufiger Ursachen (zB Geburtstrauma, Friihgeburt)

g

Abklarung von mehr als 1000 verschiedener
extrem seltener
Gendefekte
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Seltene Erkrankungen: extrem selten versus selten

Ein Beispiel einer extrem seltenen Erkrankung:

Neuro-kognitive Entwicklungsstérung:
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Abklarung von mehr als 1000 verschiedener
extrem seltener
Gendefekte
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zB NKX2.1 Gendefekt
Zusatzlich erhohtes TSH und Atmungsprobleme nach der Geburt

genom<DE

Krude et al. 2002 JCI



21/07/22

Seltene Erkrankungen: extrem selten versus selten

< Ein Beispiel einer extrem seltenen Erkrankung:

Neuro-kognitive Entwicklungsstérung:

Erstes Symptom: fehlende Kopfkontrolle mit 6 Monaten

thieme-connect.de ‘

- - Basisdiagnostik
Exom-Diagnostik Ausschluss hiufiger Ursachen (zB Geburtstrauma, Friihgeburt)
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Seltene Erkrankungen:
Implementierung Exom-Diagnostik:

Innovationsfond-Projekt: ,, Translate-NAMSE*

Evaluation von 10 Zentren fur Seltene Erankungen:
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Seltene Erkrankungen:
Implementierung Exom-Diagnostik:

Diagnose
Innovationsfond-Projekt: ,,Translate-NAMSE* ‘Seltener Erkrankungen
Mittels Fallkonferenzen und
Exom-Sequenzierung

Evaluation von 10 Zentren fur Seltene Erankungen:
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Seltene Erkrankungen:

Implementierung Exom-Diagnostik:

Innovationsfond-Projekt: ,, Translate-NAMSE*

Evaluation von 10 Zentren fur Seltene Erankungen:

rekrutierte Patient:innen
ohne Diagnose

TRANSLATE
NAMSE
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insgesamt

() Patient:innen gesamt

gestellte Diagnosen
insgesamt

Fallkonferenzen
Pro Patient

@ ratient:innen < 18 Jahre

Diagnosen mittels
Exomsequenzierung

Anzahl Expert:innen
pro Fallkonferenzen

Q Patient:innen 2 18 Jahre
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Seltene Erkrankungen:
Implementierung Exom-Diagnostik:

Patient:innen (0-18)
Innovationsfond-Projekt: ,,Translate-NAMSE* ohne Diagnose

sehr unzufrieden

Evaluation von 10 Zentren fur Seltene Erankungen:

rekrutierte Patient:innen gestellte Diagnosen Diagnosen mittels
ohne Diagnose insgesamt Exomsequenzierung
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Seltene Erkrankungen:
Implementierung Exom-Diagnostik in der Postprojektphase

Selektivvertrag Exom-Diagnostik-Translate-NAMSE:

Indikationsstellung uber Zentren fur Seltene Erkrankungen zusammen mit Universitaren
Instituten fur Humangenetik

Grindungszentren aus Translate-Namse: f(
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Seltene Erkrankungen: Erwartung an Modellvorhaben

< Ein Beispiel einer extrem seltenen Erkrankung:

Neuro-kognitive Entwicklungsstérung:

Erstes Symptom: fehlende Kopfkontrolle mit 6 Monaten

thieme-connect.de ‘
Basisdiagnostik
Ausschluss haufiger Ursachen (zB Geburtstrauma, Friihgeburt)

g

Abklarung von mehr als 1000 verschiedener
extrem seltener

Genom-Diagnostik

Gendefekte
; it 2 Exom-Diagnostik 30% Diagnosestellung
genom \ DE &

Genom-Diagnostik || >30% Diagnosestellung
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Seltene Erkrankungen: Erwartung an Modellvorhaben

< Ein Beispiel einer extrem seltenen Erkrankung:
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