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Orphan Diseases — a Global Problem

Seltene Krankheiten sind selten! Diese lapidare Feststellung ist
nicht neu. Fiir Patienten und Arzte ist gerade dieser Tatbestand
ein grofBes Problem, da bei Erkrankungen mit einer Inzidenz
<1/100000 statistisch gesehen ein Arztleben nicht ausreichen
diirfte, um mebhr als eine dieser Erkrankungen zu sehen. Aus die-
sem Grunde wird es den meisten Kollegen also nicht gelingen
koénnen, aus eigenem Erleben Erfahrungen in Diagnostik und
Therapie derartiger Krankheiten zu sammeln. Letzteres wird na-
turgemadf$ zum Problem fiir die Patienten mit derartigen Krank-
heiten, und die Krankheitsgeschichten dieser Patienten geben
Zeugnis ab von drztlichen Fehlern bis hin zu Fehlverhalten, meist
aus Ignoranz kaum aus Arroganz. Nur selten fiigt es sich, dass ein
Patient mit einer extrem seltenen Erkrankung auf einen infor-
mierten Kollegen trifft, der sich hierin gut auskennt und das
Richtige tut (gelegentlich besteht dies ja auch darin, allen Aktio-
nismus zu unterlassen!).

Das Problem seltener Erkrankrungen ist nicht neu. Gliicklich die-
jenigen Kollegen, die das Gliick hatten, in Zentren ausgebildet
worden zu sein, wo seltene Krankheiten etwas haufiger beobach-
tet werden koénnen. Wichtig ist deshalb das Weitergeben dieser
Erfahrungen in Vortragen oder Publikationen. Interessante Ka-
suistiken erfreuen sich einer groRen Beliebtheit, wie die letzte
Umfrage in unserer Zeitschrift belegte. Die Freude ist riesig,
wenn man einer dieser Erkrankungen selbst diagnostizieren
konnte, nachdem man davon hérte oder las! Das wissen sicher
viele unserer Kollegen aus eigener Anschauung. Genau das war
unser Anliegen, als wir im Jahr 2000 zum DGP-Kongress in Ham-
burg erstmals eine Veranstaltung zum Thema ,,seltene Lungener-
krankungen“ organisierten. Der Erfolg gab uns recht. Inzwischen
sind zwei oft verkaufte kleine Biicher zu diesem Thema von uns

herausgegeben worden, dazu erscheint eine Serie ,seltene Lun-
genkrankheiten“ in dieser Zeitschrift.

In der letzten Zeit hat sich die 6ffentliche Aufmerksamkeit eben-
falls dem Problem der seltenen Erkrankungen zugewandt, nicht
zuletzt angestofSen durch neuere weniger invasive diagnostische
Methoden in allen Fachbereichen der Medizin mit vermehrter
und besserer Diagnostik und - leider noch zu selten — mit erfolg-
reichen Therapien. Dariiber hinaus setzt die Verfiigbarkeit von
nahezu allen modernen Informationen via Internet die Arzte-
schaft, die Pharmazeutische Industrie und die Politik in Zug-
zwang! Seitens der Europdischen Union werden Uberlegungen
angestellt, den Pharmafirmen zusdtzliche Gelder zur Forschung
und Produktion von Medikamenten zu bewilligen, um auch den
Patienten mit therapierbaren seltenen Erkrankungen zu helfen.
Dabei ist die Uberschreitung nationaler Grenzen natiirlich eine
logische Forderung. Allerdings miissen verldssliche Daten vorlie-
gen, um ein solches Unternehmen auch erfolgreich werden zu
lassen. In Deutschland hat sich deshalb unter der Koordination
von Prof. J. Schmidke und Frau K. Rommel von der Medizinischen
Hochschule Hannover ein Beirat zu Orphanet Deutschland ge-
griindet. Fiir die DGP wurde Prof. Costabel kooptiert. Die Sektion
Klinische Pneumologie hat eine AG , Seltene Lungenkrankheiten®
gegriindet, die die Aufgabe hat, die pneumologischen Interessen
zu biindeln und auf hohem Niveau die Versorgung von Patienten
mit seltenen Lungenerkrankungen zu organisieren. Als wichtigs-
ten Schritt in diese Richtung sehen wir deshalb deutschlandwei-
te Meldungen {iber derartige Lungenerkrankungen an und ver-
weisen deshalb auf den erstmals in der Zeitschrift verfiigbaren
Meldebogen, der von nun an in jedem Heft der ,Pneumologie*
vorhanden sein wird. Wir bitten Sie deshalb, im Interesse der Sa-
che von den Bogen reichlich Gebrauch zu machen, damit wir
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moglich bald zu verlasslichen Daten auf diesem schwierigen Feld
gelangen kdnnen.

Als Anlaufstation haben wir uns zundchst auf die genannten
zwei Zentren geeinigt, Erweiterungen sind méglich und bei Inte-
resse vorgesehen. Ein wahrscheinlich angenehmer Nebeneffekt
der Meldung ist unser Angebot zu diagnostischer ggf. therapeu-
tischer Hilfe, wenn sie benétigt wird.

Welche Diagnosen sollten gemeldet werden? Wir denken da an
die Alveolarproteinase, die Lymphangioleiomyomatose, die Lan-
gerhanszell-Histiozytose, seltene granulomatése Erkrankungen,
seltene Organsarkoidosen, bestimmte Lungenfibroseformen,
wie die NSIP, die AIP, Vaskulitiden der Lunge, seltene entziindli-
che Erkrankungen wie z.B. eosinophile Syndrome, seltene Lun-
gentumore, Lungenbeteiligung bestimmter Systemerkrankun-
gen und viele andere mehr.

Wir sind der festen Uberzeugung, dass es uns mit Ihrer Hilfe ge-
lingen wird, ein funktionierendes nationales Register seltener
Lungenerkrankungen aufzubauen. Ein solches Register wird ne-
ben der reinen Datenakquisition auch das Ansehen unseres Fach-
gebietes weiter stdarken. Insofern haben unsere Bemiihungen
auch berufspolitische Bedeutung.

Unser grofSter Erfolg ware es aber, wenn seltene Erkrankungen
seltener werden, da Sie von mehr Kollegen rasch diagnostiziert
werden und falls behandelbar, im Rahmen groRer Interventions-
studien therapiert werden konnen. Unsere Patienten jedenfalls
werden uns fragen: wie heif3t die Krankheit und was ist zu tun.
Wenn wir diese Fragen nicht beantworten kénnen, werden Sie
sich von uns abwenden.
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