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Einleitung

Seltene Erkrankungen betreffen weni-
ger als 5 von 10.000 Menschen. Auf-
grund der Vielzahl seltener Erkrankun-
gen (circa 8.000) leben in Deutschland
schatzungsweise vier Millionen Betrof-
fene. Die Diagnosestellung und Be-
handlung sind oft schwierig, da medi-
zinisches Wissen uber viele dieser
Krankheiten begrenzt und fragmentiert
ist. Die Zentren fur seltene Erkrankun-
gen (ZSE) in Deutschland wurden als
Reaktion auf diese schwierige Versor-
gungssituation von Menschen mit sel-
tenen Krankheiten entwickelt. Einen
zentralen Impuls setzte 2009 der Nati-
onale Aktionsplan NAMSE (Nationaler
Aktionsplan fir Menschen mit Seltenen
Erkrankungen), der aus einer Koopera-
tion zwischen dem Bundesministerium
fur Gesundheit (BMG), dem Bundesmi-
nisterium fur Bildung und Forschung
(BMBF) und dem ACHSE e. V. (Allianz
Chronischer Seltener Erkrankungen)
hervorging. Ziel war eine verbesserte
Diagnostik, Behandlung und Koordina-
tion bei der Betreuung von Patien-
tinnen und Patienten mit seltenen Er-
krankungen (SE). Seitdem wurden an
vielen Universitatskliniken ZSE einge-
richtet, die als spezialisierte Anlaufstel-
len fungieren. Sie arbeiten in einem
dreistufigen System (A-, B- und C-Zen-
tren) und fordern den Austausch zwi-
schen Forschung und Versorgung.

" Universitdres Zentrum fiir
Seltene Erkrankungen,
Universitatsklinikum Leipzig
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In den interdisziplinaren Fallkonferenzen am Universitaren Zentrum fiir Seltene Erkrankungen Leipzig

werden die Befunde besprochen.

A-Zentren stellen die koordinierenden
Einheiten dar, die typischerweise an
Universitatskliniken angesiedelt sind.
Sie bieten krankheitsibergreifend spe-
zialisierte \ersorgungsangebote fiir
mehrere SE oder Gruppen von SE, deren
Schwerpunkte standortspezifisch defi-
niert werden. Voraussetzung fir ein A-
Zentrum ist die Verankerung in einem
Universitatsklinikum mit Vorhanden-
sein eines Instituts flir Humangenetik
und einer Klinik fir Padiatrie.

B-Zentren sind krankheitsspezifische
Fachzentren, die fur bestimmte Erkran-
kungsgruppen spezialisiert sind. Dort
findet die ambulante und stationdre
Versorgung von Patientinnen und Pati-
enten mit gesicherter Diagnose/klarer
Verdachtsdiagnose in einem multipro-
fessionellen und interdisziplindren Set-
ting statt.

C-Zentren schlieBlich sind die VVersorger
vor Ort mit weiteren ambulanten Leis-

tungserbringern wie zum Beispiel Haus-
arzten, Kinderarzten, Pflegediensten,
Sozialdiensten, Beratungsdiensten und
weiteren Fachdrzten (zum Beispiel Ra-
diologen, Psychotherapeuten etc.), die
mit den A- und B-Zentren kooperieren.

In diesem Artikel soll das Universitare
Zentrum fir Seltene Erkrankungen des
Universitatsklinikums Leipzig vorge-
stellt werden.

Universitares Zentrum fur Seltene
Erkrankungen des Universitats-
klinikums Leipzig (UZSEL)

Das UZSEL wurde 2014 gegrundet und
ist heute am Institut fir Humangenetik
des Universitatsklinikums Leipzig unter
der Leitung von Prof. Dr. med. habil. Jo-
hannes Lemke angesiedelt. Das UZSEL
ist keine bettenfliihrende Einrichtung
und halt auch keine Notfallversorgung
vor. Die Bearbeitung erfolgt in der
Uberwiegenden Mehrzahl der Falle auf
Grundlage schriftlicher Anfragen wie
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spater beschrieben. Es sind mehrere B-
Zentren assoziiert, die in der Tabelle
aufgefihrt sind. Die Aufnahme weiterer
Kooperationspartner wird angestrebt
und Anfragen sind jederzeit willkom-
men (Kontaktdaten: UZSEL, seltene.er-
krankungen@medizin.uni-leipzig.de).
Die Zertifizierung des UZSEL als Refe-
renzzentrum fir Seltene Erkrankungen
(Typ-A-Zentrum nach NAMSE) auf
Grundlage des Nationalen Aktionsplans
fur Menschen mit Seltenen Erkrankun-
gen und des Gemeinsamen Bundes-
ausschusses erfolgte 2024.

Sollte der Verdacht auf eine bisher nicht
erkannte seltene Erkrankung bestehen,
konnen sich Patienteninnen und Pati-
enten sowie auch deren betreuende
Arzte zur Unterstiitzung der Diagnose-
findung bei uns anmelden. Auch kon-
nen sich Patienten mit einer bereits
diagnostizierten seltenen Erkrankung
bei uns anmelden, wenn Schwierigkei-

ten in der spezialisierten Anbindung
bestehen. Alle notwendigen Informati-
onen zum Anmeldeprozess und den
erforderlichen Unterlagen sind auf der
UZSEL-Webseite abrufbar:
www.uniklinikum-leipzig.de —
Einrichtungen & Kliniken = UZSEL —
Anmeldung

Aufgrund der personellen und finanzi-
ellen Ausstattung des UZSEL erfolgt
nur bei einem Teil der Patienten in Ko-
operation mit der humangenetischen
Sprechstunde eine personliche Vorstel-
lung. Die medizinische Versorgung ver-
bleibt weiterhin bei dem behandelnden
Arzt. Es findet jedoch immer eine Be-
arbeitung der Anfrage auf Grundlage
der vorgelegten Unterlagen statt, so-
fern die bei der Anmeldung geforder-
te Schweigepflichtentbindung vorliegt
(Grafik). Nach Sichtung der Akte erfolgt
eine interdisziplinare Fallkonferenz zur
Besprechung der Befunde, gefolgt von

Tabelle: Interne und externe B-Zentren des UZSEL (Stand 03/2026)

Integrierte B-Zentren (intern am Universitatsklinikum Leipzig)

Angelman-Syndrom Zentrum

einer Zuordnung der Beschwerden zu
einem Ubergeordneten Fachgebiet
(eventuell auch mehrere) und Empfeh-
lungen zur weiteren Diagnostik und
Betreuung. Dies wird in einem Ant-
wortschreiben an die Patientinnen und
Patienten geschickt. Wenn eine Anmel-
dung durch einen betreuenden Arzt er-
folgt ist, wird parallel eine Kopie des
Schreibens an den anmeldenden Arzt
versendet. In diesem Schreiben werden
auch Vorschlage zu Einrichtungen ge-
macht, die in dem jeweiligen Fall wei-
terhelfen konnen und entsprechende
Kontaktdaten mitgeteilt.

Im Jahr 2024 wurden am UZSEL insge-
samt 138 Anfragen bearbeitet. Etwa 20
Prozent der Patienteninnen und Pati-
enten haben sich nach initialer Anfrage
nicht noch einmal gemeldet und keine
auswertbaren Unterlagen eingesandt.
Bei circa zehn Prozent der Falle konnte
nach der Bearbeitung eine neue Ver-
dachtsdiagnose gestellt werden, die

Externe B-Zentren (Fachzentren)/Kooperationspartner

Epilepsiezentrum Berlin-Brandenburg

Interdisziplindres padiatrisches Stoffwechselzentrum

Institut fir Humangenetik

Zentrum fur seltene kinderchirurgische Erkrankungen und Fehlbildungen
Kompetenzzentrum fir oro- und kraniofaziale Anomalien (KOALA)

Zentrum fir genetische Erkrankungen der weien Substanz
(inkl. Leukodystrophien)

SPZ fiir seltene neuropadiatrische Erkrankungen
Tuberdse-Sklerose-Zentrum

Zentrum fir angeborene Stoffwechselerkrankungen im Erwachsenenalter
Zentrum fir Lipodystrophie

Zentrum fur seltene Erkrankungen des Auges

Zentrum fir seltene monogenetische Formen der Adipositas und
Prader-Willi-Syndrom

Zentrum fur seltene neuroimmunologische Erkrankungen

Zentrum fir seltene und friihe Formen von Demenzen und
neurodegenerativen Erkrankungen

Zentrum seltene Diabetesformen

SPZ = Sozialpadiatrisches Zentrum

Epilepsiezentrum Bielefeld-Bethel
Epilepsiezentrum Uni Erlangen
Epilepsiezentrum Uni Greifswald
Epilepsiezentrum Kleinwachau — Radeberg

Epilepsiezentrum der Neurologischen Klinik —
Rotenburg (Wimme)

Epilepsiezentrum — Kehl Kork
Schweizerisches Epilepsiezentrum Ztirich
SPZ Konstanz

SPZ Neuruppin

Klinik fir Gastroenterologie, Hepatologie, Onkologie u.
Palliativmedizin — HELIOS Park-Klinikum Leipzig

Klinik fiir Urologie, St. Elisabeth-Krankenhaus Leipzig

Stadt. Klinikum Dessau, Klinik fiir Kinder- und
Jugendmedizin

Zentrum fur Humangenetik — Tibingen
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https://www.uniklinikum-leipzig.de/einrichtungen/uzsel/anmeldung

einer weiteren spezifischen Abklarung
bedurfte. Bei weiteren zehn Prozent
konnte im Verlauf eine seltene Erkran-
kung diagnostiziert werden. Bei den
restlichen 60 Prozent der Anfragen
wurden konkrete Vorschlage zur wei-
terfihrenden Diagnostik unterbreitet.
Die Bearbeitungszeit der Anfragen liegt
derzeit bei circa sechs Monaten, wobei
bei Bedarf die Falle auch mit anderen
ZSE besprochen werden. Um unnotige
Dopplungen zu vermeiden, sollte nur
ein ZSE angefragt werden, was dann
die Bearbeitung ibernimmt. In diesem
Sinne ist eine bessere Vernetzung der
mitteldeutschen Zentren fir seltene
Erkrankungen in Vorbereitung, erste
Treffen und Absprachen haben dazu
schon stattgefunden (ZSE in Cottbus,
Dresden, Jena, Leipzig, Magdeburg).
Das UZSEL arbeitet aktiv an verschie-
denen Registern mit und nach Einver-
standniserklarung der Patientinnen
und Patienten werden diese in eine Da-
tenbank fiir die entsprechende seltene
Erkrankung eingetragen. Aktuell lauft
eine Erhebung Uber die Haufigkeit von
seltenen Erkrankungen an den A-Zent-
ren, um eine bessere Datenlage Uber
die Epidemiologie von seltenen Erkran-
kungen zu erzielen.

Modellvorhaben
Genomsequenzierung

Das Modellvorhaben Genomsequenzi-
erung nach § 64e SGB V, an dem auch
das UZSEL beteiligt ist, eroffnet Pati-
entinnen und Patienten mit seltenen
Erkrankungen neue Chancen auf eine
prazise Diagnose und teils auch indivi-
duell zugeschnittene Therapien. Seit
dem 1. April 2024 ermoglicht dieses
Vorhaben den gezielten Einsatz der Ge-
nomsequenzierung in der klinischen
Versorgung. Eine zentrale Rolle ber-
nehmen dabei die Zentren fir Seltene
Erkrankungen (ZSE). Sie sind haufig
erste Anlaufstellen fur betroffene Pati-
entinnen und Patienten, koordinieren
die Diagnostik und begleiten die Ein-
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Grafik: Workflow bei der Bearbeitung von Anfragen an das UZSEL
(www.uniklinikum-leipzig.de/einrichtungen/uzsel/anmeldung)

bindung der Genomsequenzierung in
die medizinische Versorgung.

Zusammenfassung

Die Einflhrung der ZSE in Deutschland
stellt eine wichtige Saule in der Versor-
gung von Patienten mit seltenen Er-
krankungen dar. Zudem leisten die ZSE
einen wichtigen Beitrag zur wissen-
schaftlichen Erforschung seltener Er-
krankungen, indem sie klinische Daten
und genetische Erkenntnisse systema-

tisch erfassen und in die Forschung
einbringen. So tragen sie wesentlich
dazu bei, das Wissen Uber seltene
Krankheitsbilder zu erweitern und neue
diagnostische sowie therapeutische
Ansatze zu entwickeln. Das USZEL
stellt sich der Aufgabe in Leipzig mit
einem motivierten Team und struktu-
rierten Prozessen. Dennoch bestehen
Herausforderungen, insbesondere bei
der Finanzierung und den begrenzten
personellen Ressourcen.
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Kasuistik

2024 wandte sich eine 24-jahrige Pati-
entin an das Zentrum fur Seltene Er-
krankungen des Universitatsklinikums
Leipzig mit seit Jahren bestehenden
multiplen Beschwerden mit Kopf-
schmerzen, schwankenden Blutdruck-
werten, kognitiven Einschrankungen,
Halluzinationen, Sprachstorungen, Emp-
findlichkeit gegenutber Kalte, Sonne,
Larm, Teleangiektasien, Atemnot, Herz-
problemen, Muskelkater, Taubheitsge-
fihlen in den Extremitaten, Gelenk-
schmerzen, chronischen Ohrenentzun-
dungen und Ruckenproblemen, wobei
die Schmerzen in den Befunden vor-
dringlich erschienen. Es wurde auch
eine Erythromelalgie beschrieben, was
zu anfallsartig auftretenden Schmer-
zen ublicherweise begleitet von einer
ausgepragten Rotung im Bereich der
Extremitaten fihrt.

Die zahlreichen Untersuchungen, von
denen die Befundberichte vorlagen,
fihrten zur Stellung verschiedener Di-
agnosen, wonach die Therapien dann
jedoch keine andauernde Linderung der
Beschwerden brachten.

Die radiologischen Untersuchungen
mittels Rontgen, CT und MRT haben bis
auf Veranderungen an der Wirbelsaule
(Kyphose, HWS-Streckstellung, Band-

scheibenprotrusionen) keine wegwei-
senden Befunde ergeben.

Die neurologische Untersuchung war
unauffallig und der Aufenthalt in einer
rheumatologischen Klinik erbrachte
die Diagnose eines Fibromyalgie-Syn-
droms. Es wurden vielfaltige Laborun-
tersuchungen vorgenommen, bei de-
nen nur wenige Werte auffallig waren
(erhoht: Harnsaure, CRP, TSH; ernied-
rigt: Vitamin D3).

Die Befunde wurden im Rahmen einer
Fallkonferenz besprochen und es wur-
den mogliche Differenzialdiagnosen
benannt (Fibromyalgie-Syndrom, Mor-
bus Fabry, Ehlers-Danlos-Syndrom,
Marfan-Syndrom, posturales Tachykar-
die-Syndrom), zu denen verschiedene
Empfehlungen in einem Beratungsbrief
ausgesprochen wurden. Zur weiteren
Abklarung wurde auch eine Vorstellung
in einer humangenetischen Sprech-
stunde vorgeschlagen. Die dann 2025
erhobene Familienanamnese ergab
ahnliche Beschwerden in geringerem
Ausmal bei der Mutter und dem Bru-
der der Patientin, weswegen eine hu-
mangenetische Untersuchung indiziert
war (Exomdiagnostik).

Dabei konnte die gleiche heterozygote
Variante im SCNSA-Gen (Sodium Volta-
ge-Gated Channel Alpha Subunit 9) bei

der Patientin und der Mutter nachge-
wiesen werden (Analyse des Bruders
noch ausstehend).

Damit konnte die Variante als wahr-
scheinlich pathogen und krankheitsur-
sachlich eingestuft werden und die Di-
agnose eines SCNSA-assoziierten neu-
ropathischen Schmerzsyndroms ge-
stellt werden.

Dabei liegt eine erhohte Erregbarkeit
des Nav1.7 (spannungsabhangiger Na-
triumkanal 1.7) vor, der vor allem im pe-
ripheren Nervensystem exprimiert wird
und bei der Schmerzwahrnehmung ei-
ne entscheidende Rolle spielt.

Eine kausale Therapie steht derzeit
nicht zur Verflgung. Es konnen jedoch
gezielt Medikamente eingesetzt wer-
den, wie nicht-selektive Natriumkanal-
blocker (Carbamazepin, Lidocain, Mexi-
letin oder Lacosamid), und eine Bera-
tung beziglich der Alltagsgestaltung
erfolgen (Vermeiden von ausldsenden
Triggern wie Hitze, Kalte, scharfe Spei-
senetc.). m
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Das , bloRe" Weiterleben als Therapieziel?
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Eine Veranstaltung des Arbeitskreises Ethik in der
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