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							 Mit der Diagnose 
durchs Leben 

seltener als gedacht

Aarskog-Scott-Syndrom, ADH-Sekretionssyndrom, Addison-Krankheit, 
Adie-Syndrom, Akrozephalosyndaktylie, Alagille-Syndrom, Amyotro-
phische Lateralsklerose (ALS), Angelman-Syndrom, Angiolymphoide 
Hyperplasie, Autismus-Spektrum-Störungen (ASS), Arnold-Chiari-Fehl-
bildung, juvenile rheumatoide Arthritis, Asperger-Syndrom, Bar-
det-Biedl-Syndrom, Barth-Syndrom, Behçet-Syndrom,  Bethlem-Myo-
pathie, Bloom-Syndrom, Bowen-Krankheit, Brown-Séquard-Syndrom, 
Budd-Chiari-Syndrom, Burkitt-Lymphom, Caroli-Krankheit, Cerebral-
parese, Chediak-Higashi-Syndrom, Chiari-Frommel-Syndrom, Chon-
drodysplasia punctata, Cornelia-de-Lange-Syndrom, Cushing-Syndrom, 
Dandy-Walker-Syndrom, Diabetes mellitus, Di-George-Syndrom, Dua-
ne-Retraktionssyndrom, Dupuytren-Kontraktur, Dysostosis craniofacia-
lis, Ebstein-Anomalie, Ehlers-Danlos-Syndrom, Ellis-van-Creveld-Syn-
drom, Enchondromatose, Epidermale Nekrolyse, Fanconi-Anämie, 
Felty-Syndrom, Fibröse Dysplasie, Fox-Fordyce-Krankheit, Fried-
reich-Ataxie, Gardner-Syndrom, Gaucher-Krankheit, Gerstmann-Syn-
drom, Glykogen-speicherkrankheit, Goldenhar-Syndrom, Guillain-
Barré-Syndrom, Heriditäre Fruktoseintoleranz, HJMD-Hypotrichose, 
Holoprosenzephalie, Hydronephrose, Hydrozephalus, Hyperthyreose, 
Hypospadie, Hypothyreose, Idiopathische Thrombozytopenische Pur-
pura (I.T.P.), Ito-Syndrom, Jacobsen-Syndrom, Jeune-Syndrom, Jou-
bert-Syndrom, Kabuki-Syndrom, Kartagener-Syndrom, Kawasaki-Syn-
drom, Kearns-Sayre-Syndrom, Kleinwuchs, Klippel-Trenaunay-Syndrom, 
Kraniopharyngeom, Landau-Kleffner-Syndrom, Leber-oder LHON-Syn-
drom, Lesch-Nyhan-Syndrom, Leukodystrophien, Lowe-Syndrom, Mar-
fan-Syndrom, MELAS-Syndrom, Menkes-Syndrom, MERFF-Syndrom, 
Metachromatische Leukodystrophie, Miller-Dieker-Syndrom, Mitochon-
drio-(myo)pathien, MNGIE-Syndrom, Moebius-Syndrom, Morbus 
Crohn, Morbus Gaucher, Morbus Hirschsprung, Morbus Krabbe, Mor-
bus Leigh, Morbus Pompe/Glykogenose, Mukoviszidose, Münchmey-
er-Syndrom, Muskeldystrophie Typ Duchenne,  NARP-Syndrom, 
NBIA-Syndrom, Nephrokalzinose, Nephroblastom,  Neuroaxonale, Dys-
trophien, Neuromyelitis optica, Neuronale Ceroid-Lipofuszinose (NCL 
bzw. CLN), Niemann-Pick-Krankheit, Noonan-Syndrom, Optikusatro-
phie, hereditäre Orotazidurie, hereditäre Osteochondritis, Osteochon-
drodysplasie, Osteolyse, Paget-Krankheit, Papillon-Lefèvre-Syndrom, 
Pelizaeus-Merzbacher-Krankheit,  Pericarditis constrictiva,  Peroxiso-
male Störungen,  Peutz-Jeghers-Syndrom,  Pierre-Robin-Syndrom,  Pra-
der-Willi-Syndrom, Rett-Syndrom, Reye-Syndrom, Riesenlymphknoten-
hyperplasie, Rubinstein-Taybi-Syndrom, Sandhoff-Krankheit, Sarkom, 
Sjögren-Larsson-Syndrom, Sjögren-Syndrom, Smith-Lemli-Opitz-Syn-
drom, Sturge-Weber-Syndrom, Takayasu-Arteritis, Tangier-Krankheit, 
Tay-Sachs-Krankheit, Thyreoiditis, Tietze-Syndrom, Tourette-Syn- 
drom, Von-Willebrand-Krankheit,  Waardenburg-Syndrom, Wegener-
Granulomatose, Wiedemann-Beckwith-Syndrom, Williams-Syndrom, 
Wolfram-Syndrom, Wolman-Krankheit,  Xeroderma pigmentosum,  
Zellweger-Syndrom, Zerebrotendinöse Xanthomatose, Zystische Fibrose

Die Vertragsstaaten 
erkennen das Recht des 
Kindes auf das erreich­
bare Höchstmaß an  
Gesundheit an.  
Sie bemühen sich sicher­
zustellen, dass keinem 
Kind das Recht auf 
Zugang zu derartigen 
Gesundheitsdiensten 
vorenthalten wird.
UN-Kinderrechtskonvention, Artikel 24

Um die Wahrscheinlichkeit einer 
Krankheit einzugrenzen, muss man 
sich die genetischen Voraus­
setzungen der gesamten Familie 
anschauen.

80 Prozent der Seltenen 
Erkrankungen sind genetischen  
Ursprungs. Um ihnen auf die Spur 
zu kommen, erfordert es multidis­
ziplinäres Denken: Internisten, 
Neurologen, Kinder- und  
HNO-Ärzte, Dermatologen und 
Humangenetiker – sie alle müssen 
zusammenarbeiten.

Pflegebedürftigkeit im Kindesalter geht ursächlich oft auf eine chronische 
Gesundheitsstörung zurück. Deren Diagnose wird von den Eltern meist als 
traumatisches Ereignis beschrieben.

Viele Krankheiten sind zudem nur schwer zu diagnostizieren, oft ist es ein 
langer Weg, verbunden mit häufigen Klinikaufenthalten und Arztwechseln. 
In einigen Fällen bedarf es besonderer Spezialisten mit außerordentlicher 
Expertise, vor allem, wenn eine der Seltenen Erkrankungen vorliegt. 

Während des Wartens auf die endgültige Diagnose wechseln Angst und 
Hoffnung, die Eltern fühlen sich ausgeliefert und verzweifelt. Sie sehen 
nicht nur das Leben des Kindes bedroht, sondern auch den Einfluss auf ihre 
Lebensplanung. Selbst wenn das Leben des Kindes außer Gefahr ist,  
dauern Ängste und Sorgen oft noch über Jahre an.

Ifemi liebt es, Fahrrad zu fahren – solange ihre Erkrankung es zulässt.

Seltene Erkrankungen

Selten ist eine Erkrankung dann, wenn nicht mehr als 5 von 10 000 
Menschen dieses Krankheitsbild aufweisen. Viele machen sich schon 
bei der Geburt oder im frühen Kindesalter bemerkbar. Meist sind  
sie lebensbedrohlich oder führen zu schweren und dauerhaften 
gesundheitlichen Beeinträchtigungen. Oft vergehen Jahre, bis eine 
Diagnose gestellt ist, denn es fehlt an medizinischen Experten und 
bekannten Therapien. So müssen auch Medikamente akribisch auf ihre 
Wirksamkeit durchgetestet werden, oft auch solche, die noch nicht 
zugelassen sind. In Deutschland leben mehr als 4 Mio. Menschen mit 
einer Seltenen Erkrankung – so gesehen sind sie gar nicht so selten.
Quelle: Bundesministerium für Gesundheit

Eltern wünschen sich bei Diagnosestellung und Behandlung einen Experten, der die 
ganze Bandbreite des speziellen Krankheitsbildes kennt.  

Wir waren viele 
Wochen im Krankenhaus,  
aber kein Arzt konnte eine  

Diagnose stellen. Wir hatten von 
Anfang an einen Verdacht, doch 

niemand glaubte uns. Später  
wurde tatsächlich das Syndrom  

diagnostiziert, das wir schon 
 lange vermutet hatten.

Sie müssen wissen, 
dass es einen solch 

besonderen Fall wie Ihren 
äußerst selten gibt. Es war nicht 

leicht, aber wir konnten 
Vergleichsfälle finden. Es gab in 

Mexiko in den 1980er-Jahren  
zwei Kinder mit einem 

vergleichbaren 
Chromosomensatz.

Quelle: Mareice Kaiser

Wissen Sie, was Xeroderma 
pigmentosum ist?

Xeroderma pigmentosum, umgangssprach­
lich als ‚Mondscheinkrankheit‘ bekannt,  
ist eine sehr seltene und erblich bedingte 
Stoffwechselerkrankung. Da ein Enzym 
fehlt, das für einen funktionierenden Repa­
raturmechanismus der Haut verantwortlich 
ist, reagiert die Haut Betroffener extrem 
empfindlich auf UV-Licht. Dies führt oft 
schon im Kleinkindalter zu bösartigen 
Hauttumoren. Ein Aufenthalt draußen ist 
meist nur nach Sonnenuntergang möglich, 
daher der Name ‚Mondscheinkrankheit‘. 
Dem gesundheitlichen folgt ein Kosten-
Problem, denn lebensnotwendige Sonnen­
schutzmittel gelten als Kosmetika und 
werden von den Krankenkassen oft nicht 
erstattet. Derzeit sind etwa 50 Erkrankungs­
fälle in Deutschland bekannt.
Quelle: XP-Freu(n)de – Mondscheinkinder

Wissen Sie, was das Aicardi-
Goutières-Syndrom (AGS) ist?

Bei AGS liegt eine entzündlich bedingte 
Störung der Reizweiterleitung der Nerven­
bahnen im Gehirn vor. Diese Seltene 
Erkrankung ist genetisch bedingt, so dass 
bereits in den ersten Lebensmonaten 
typische Symptome, wie Schreiattacken, 
Schlafstörungen und epileptische Anfälle, 
zum Teil mit Fieberschüben, auftreten. 
Eine zunehmende Verkalkung des Gehirns 
blockiert eine gesunde Entwicklung und 
führt häufig zu einer spastischen Lähmung 
der Arme und Beine. Bisher gibt es keine 
ursächliche Therapie für Patienten mit 
AGS; einige Symptome, wie Spastik oder 
epileptische Anfälle, lassen sich jedoch 
medikamentös behandeln. Weltweit sind 
weniger als 100 Patienten bekannt, die von 
dieser Seltenen Erkrankung betroffen sind.
Quelle: Kindernetzwerk e.V.

 
 30 000  

Krankheiten sind bekannt,

8 000  
davon sind Seltene Erkrankungen (SE),

4 Millionen  
Menschen in Deutschland sind betroffen,

80 %  
der SE sind genetisch bedingt.

Fotos: Ifemi – Martin Esche /  Deutsches Kinderschmerzzentrum, Prof. Dr. Zernikow – Michael Bönte
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