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Seltene Erkrankungen: extrem selten versus selten

• Genommedizin ermöglicht die Diagnose extrem seltener Erkrankungen!

21/07/22

Insgesamt 3-5 Mio

0,5% = 30000
Extrem SE-Pat.



Seltene Erkrankungen: extrem selten versus selten

• Ein Beispiel einer extrem seltenen Erkrankung:
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Neuro-kognitive Entwicklungsstörung:

Erstes Symptom: fehlende Kopfkontrolle mit 6 Monaten

Basisdiagnostik
Ausschluss häufiger Ursachen (zB Geburtstrauma, Frühgeburt)

Abklärung von mehr als 1000 verschiedener
extrem seltener

Gendefekte
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zB NKX2.1 Gendefekt
Zusätzlich erhöhtes TSH und Atmungsprobleme nach der Geburt Krude et al. 2002 JCI
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Seltene Erkrankungen: 
Implementierung Exom-Diagnostik:
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Innovationsfond-Projekt: „Translate-NAMSE“

Evaluation von 10 Zentren für Seltene Erankungen:
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Diagnose 
Seltener Erkrankungen

Mittels Fallkonferenzen und
Exom-Sequenzierung
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Seltene Erkrankungen: 
Implementierung Exom-Diagnostik in der Postprojektphase
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Selektivvertrag Exom-Diagnostik-Translate-NAMSE:

Indikationsstellung über Zentren für Seltene Erkrankungen zusammen mit Universitären 
Instituten für Humangenetik



Seltene Erkrankungen: Erwartung an Modellvorhaben

• Ein Beispiel einer extrem seltenen Erkrankung:
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