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EDITORIAL

Seltene Erkrankungen: Herausforderung für Medizin und 
Public Health
Die vorliegende Ausgabe des Journal of Health Monitoring 
widmet sich einem Public-Health-Thema, für das ein bevöl-
kerungsweites Gesundheitsmonitoring kaum Daten liefern 
kann: Seltene Erkrankungen, ihre Erforschung und die  
Versorgung von Betroffenen.

Seltene Erkrankungen werden auch als „orphan dis-
eases“, ihre Medikamente als „orphan drugs“ bezeichnet. 

erhalten, was bei 33 % zu falscher Medikation, bei 16 % zu 
Operationen aufgrund der Fehldiagnose und bei 10 % zu 
unpassender psychologischer Beratung führte [2, 3]. Es 
fehlt somit an flächendeckender Expertise und an lücken-
losen Behandlungspfaden. 

Auch die Entwicklung von Medikamenten für Seltene 
Erkrankungen birgt besondere Herausforderungen. Die 
pharmazeutische Industrie erwartet hohe Kosten, aber 
niedrige Einnahmen aufgrund kleiner Fallzahlen. Dabei 
geht die „Verwaisung“, d. h. die stark rückläufige Arznei-
mittelentwicklung für Seltene Erkrankungen, auf einen regu-
latorischen Fortschritt zurück: Infolge der Contergan- 
Tragödie wurden 1962 in den USA Gesetzesänderungen 
verabschiedet, nach denen kontrollierte Studien zum Nach-
weis von Sicherheit und Wirksamkeit für alle Arzneimittel 
durchgeführt werden müssen. Die Arzneimittelsicherheit 
stieg, gleichzeitig erhöhten sich die Kosten. Forschung und 
Entwicklung von Medikamenten für wenige Patientinnen 
und Patienten wurde zugunsten derer für häufige Krank-
heiten zurückgestellt [4]. In den 1970er Jahren schlossen 
sich Patientinnen und Patienten mit Seltenen Erkrankun-
gen in den USA zusammen, forderten ein Recht auf gleiche 
medizinische Betreuung und Behandlung und riefen zu 
politischen Maßnahmen auf. Ihr Engagement führte zur 
Verabschiedung der ersten Gesetzgebung für Medikamente 
für Seltene Erkrankungen, dem U. S. Orphan Drug Act von 
1983. Er enthielt vor allem finanzielle Anreize für die phar-
mazeutische Industrie. Erstmals wurden in diesem Gesetz 
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Mit diesen Begriffen beschreiben Betroffene und For-
schende den Umstand, dass es sich um wenig beachtete 

„Waisen“ (engl. orphan) der Forschung und Versorgung 
handelt. Die Prävalenzen für die einzelnen, ca. 8.000 
bekannten Seltenen Erkrankungen mögen gering sein, die 
Gesamtpopulation der Betroffenen ist es nicht. In der Euro-
päischen Union leben ca. 30 Millionen Menschen mit einer 
Seltenen Erkrankung; in Deutschland sind es geschätzt  
4 Millionen. Weltweit geht man von 300 Millionen Betrof-
fenen aus [1].

Seltene Erkrankungen sind überwiegend genetisch 
bedingte Erkrankungen mit oftmals schweren, chronischen 
Verläufen. Für viele Seltene Erkrankungen gibt es keine dia-
gnostischen Verfahren und therapeutischen Leitlinien, ver-
fügbare Behandlungen lindern oft nur Symptome, können 
die Krankheit aber nicht heilen. In einer 2005 durchgeführ-
ten Umfrage unter 5.980 Patientinnen und Patienten stellte 
die Europäische Organisation für Seltene Krankheiten 
(EURORDIS) fest, dass 25 % zwischen 5 und 30 Jahre auf 
eine korrekte Diagnose gewartet hatten, 40 % der Befrag-
ten hatten bei Ausbruch der Krankheit eine Fehldiagnose 
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Projekte durch die Deutsche Forschungsgemeinschaft 
(DFG) und das BMBF gefördert wurden. Zwei Drittel der 
Projekte betrafen krankheitsorientierte Grundlagenfor-
schung. Vor allem wurden seltene onkologische und hämato-
logische Erkrankungen erforscht, ein weiterer Forschungs-
bereich waren seltene genetisch bedingte, vor allem 
neurologische, Erkrankungen [9]. Das BMBF fördert seit 
2003 Netzwerke, die gemeinsam an verschiedenen univer-
sitären Standorten Ursachen und Therapieansätze für Sel-
tene Erkrankungen erforschen. Die darin oft enthaltenen 
Patientenregister liefern notwendige Daten für die klinische 
und die Versorgungsforschung. Drei in dieser Ausgabe vor-
gestellte Forschungsprojekte verdeutlichen exemplarisch, 
wie vielschichtig die Thematik der seltenen Erkrankungen 
ist, und wie bedeutend Innovationen sowie interdisziplinäre 
und multinationale Zusammenarbeit sind. Dutzmann et al. 
stellen das international vernetzte Krebsprädispositions-
syndrom-Register zur Prävention und Früherkennung  
von genetischen Veränderungen vor, die ein erhöhtes Krebs-
risiko mit sich bringen. Stapornwongkul et al. berichten  
über das GAIN-Register (German genetic multi-organ Auto- 
Immunity Network), das auf der Grundlage einer von  
der europäischen ESID (European Society for Immunode-
ficiencies) bereitgestellten Plattform Menschen mit Multi- 
Organ-Autoimmunerkrankungen in Deutschland, Italien 
und Portugal erfasst. Der Beitrag von Endlich beschreibt ein 
Forschungsprojekt zu einer seltenen Nierenerkrankung 
(FSGS): Dieses nutzt eine mit einem Nobelpreis ausgezeich-
nete Mikroskopie-Technik für die quantitative Auswertung 
von Nierengewebe sowie ein Hochdurchsatz-Screening mit 
Hilfe von Zebrafischlarven für eine schnelle Identifizierung 
potenziell für eine Behandlung geeigneter Medikamente.

für die USA Seltene Erkrankungen über ihre Häufigkeit defi-
niert (höchstens 7 von 10.000 Personen). Gesetze mit ähn-
lichen Anreizen, aber leicht abweichenden Prävalenzen 
folgten (Japan 1997: 4/10.000; Australien 1998: 1,1/10.000; 
EU 2000: 5/10.000) [5]. Jüngste Studien identifizierten 
Orphan-Drug-Regelungen in 92 von 200 untersuchten  
Ländern bzw. Regionen [6]. 

Die Heterogenität Seltener Erkrankungen, die alle medi-
zinische Disziplinen umfassen, hat lange die Seltenheit als 
gemeinsamen Nenner und als Ursache für die besonderen 
infrastrukturellen Probleme in den Hintergrund gedrängt 
[7]. Dies betrifft sowohl die Forschung als auch die Heraus-
forderungen in der gesundheitlichen Versorgung. Schlan-
gen und Heuing geben in ihrem Focus-Artikel einen Über-
blick über Entwicklungen in der Versorgungssituation von 
Seltenen Erkrankungen in Deutschland und beschreiben 
Ziele, Erfolge und Herausforderungen. Eine wichtige Rolle 
spielt dabei das Nationale Aktionsbündnis für Menschen 
mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE), das im Jahr 2010 auf 
Initiative des Bundesministeriums für Gesundheit (BMG), 
des Bundesministeriums für Bildung und Forschung 
(BMBF), der Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen 
(ACHSE), einem Netzwerk von Selbsthilfeorganisationen 
für Menschen mit Seltenen Erkrankungen, und 25 weiterer 
Bündnispartner gegründet wurde. 2013 veröffentlichte 
NAMSE einen Nationalen Aktionsplan für Menschen mit 
Seltenen Erkrankungen. Im Rahmen des Aktionsplans auf-
gebaute Referenz-, Fach- und ambulante Zentren haben laut 
einem Gutachten aus dem Jahr 2023 [8] bereits wesentliche 
Verbesserungen in der Gesundheitsversorgung gebracht. 

 Eine Bestandsaufnahme zur Forschung zu Seltenen 
Erkrankungen aus dem Jahr 2014 [9] zeigt, dass die meisten 
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Internationale Forschungskooperation und nachhaltige 
Förderung sind ein Schlüssel zur besseren Diagnose und 
Versorgung Seltener Erkrankungen, vor allem auch in Län-
dern mit niedrigem und mittlerem Einkommen. Die inter-
nationale Allianz für Seltene Erkrankungen (Rare Disease 
International/RDI) unterzeichnete 2019 ein Memorandum 
of Understanding mit der WHO und gründete das Globale 
Netzwerk für Seltene Erkrankungen (GNRD), gestützt auf 
die Erklärung der Vereinten Nationen zu Universal Health 
Coverage. Das International Rare Diseases Research Con-
sortium (IRDiRC) hat zum Ziel, dass bis 2027 alle Patien-
tinnen und Patienten, die von einer bekannten Seltenen 
Erkrankung betroffen sind, innerhalb eines Jahres die kor-
rekte Diagnose erhalten sollen. Europäische Zusammen-
arbeit zu Seltenen Erkrankungen findet z. B. im European 
Joint Programme on Rare Diseases (EJP RD) statt.

Die vorliegende Ausgabe des Journal of Health Moni-
toring kann das gesamte Themenspektrum der Seltenen 
Erkrankungen nicht abdecken, möchte jedoch einen Ein-
blick in die vielfältigen Herausforderungen und die beson-
deren Anstrengungen geben, die unternommen werden, 
um das Leid vieler Menschen mit Seltenen Erkrankungen 
zu lindern. 
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