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Geboren mit einer seltenen Erkrankung: Sarah musste friih eine Sauerstoffbrille tragen, weil sie zu wenig Luft bekam. Sie war drei Jahre alt, als Arzte
durch eine genetische Untersuchung herausfanden, was das Madchen tiberhaupt hat — die Krankenkasse zahlte nicht.

Hilfe fiir die Waisen der Medizin

Kinder mit seltenen
Erkrankungen haben es
schwer: Fur viele gibt es
kein Medikament. Oft ist
schon die Diagnose ein
Problem. ,,Waisen der
Medizin” werdensie daher
auch genannt-und genau
fur sie musste ein Land wie
Deutschland viel mehr tun,
findet Kinderarzt Prof.
Christoph Klein.
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Das Baby ist erst wenige Tage
alt - und scheinbar gesund.
Doch da entdecken die Arzte
im Haunerschen Kinderspital
in Miinchen eine Entziin-
dung an seinem Kopf. Genau
da, wo sie bei der Geburt die
Saugglocke ansetzen muss-
ten. Von dort breitet sich die
Entziindung aus, Antibiotika
wirken nicht - die Arzte
fiirchten, dass sie bald auf das
Gehirn iibergreift.

Noch keine Diagnose?
Dem kranken Baby
lauft die Zeit davon ...

,Wir waren in groRer Sor-
ge“, erzahlt Prof. Christoph
Klein, Direktor des Hauner-
schen Kinderspitals. Doch die
Arzte geben nicht auf: Viel-
leicht steckt etwas anderes
hinter der Entziindung - eine
seltene Erkrankung?

Selten - das heilt: weniger
als einer von 2000 Menschen
ist betroffen. Fast 8000 sol-
cher Erkrankungen kennt
man heute. Die meisten zei-
gen sich schon bei Kindern.
Fast immer gehen sie auf ei-
nen ,genetischen Webfeh-
ler* zurtick, wie Klein das
nennt. Oft reicht schon eine
einzige Verdnderung in den
etwa 3,2 Milliarden Baustei-
nen des Erbguts.

Detektivarbeit. Wo sollen
die Arzte da anfangen? Eine
Untersuchung des komplet-
ten Erbguts konnte zwar die
Frage in wenigen Tagen kli-
ren — rasch genug, um das Le-
ben des Kindes zu retten.
Doch sie ist teuer — und das
bezahlt die Krankenkasse
nicht. Mit ein Grund, warum
es noch heute im Schnitt vier
Jahre dauert, ehe eine seltene
Erkrankung tiberhaupt rich-
tig erkannt wird.

Dem Baby mit der ritsel-
haften Entziindung lauft je-
denfalls die Zeit davon. Doch
es hat Glick: Im Hauner-
schen Kinderspital springt in
solchen Fillen eine Stiftung
fiir Kinder mit seltenen Er-
krankungen ein: die Care-for-
Rare Foundation (siche Kasten).

1. Deutscher Kindergesundheitsgipfel in Tutzing

In Deutschland werden die UN-
Kinderrechte in der Kindermedi-
zin unzureichend umgesetzt, fin-
det Prof. Christoph Klein. Um das
zu andern, hat er den 1. Deut-
schen  Kindergesundheitsgipfel
initiiert, der vom 29. bis 30. April
in der Politischen Akademie Tut-

LN
-

zing stattfindet. Dort treffen Ver-
treter aller 37 Universitatskinder-
kliniken Deutschlands mit Exper-
ten aus Politik, Rechtswissen-

| schaft, Ethik und Gesundheits-

6konomie zusammen — um
gemeinsam neue Strategien
zu erarbeiten.

Sie bezahlt den Test —und ret-
tet dem Baby das Leben.

Bei besagter Untersuchung
fanden die Arzte einen De-
fekt in dem Gen ,NF-Kap-
paB1“. Jetzt verstehen sie,
dass nicht Bakterien die Ent-
zlindung ausgeldst hatten,
sondern ein Fehler im Ab-
wehrsystem. Der Reiz der
Saugglocke brachte die Im-
munzellen zur unkontrollier-
ten Raserei - die Ursache der
Entziindung.

Die Arzte tun jetzt etwas,
was sie ohne die genetische
Untersuchung nicht gewagt
hitten: Sie setzen alle Anti-
biotika ab. Stattdessen geben
sie dem Kind Kortison. Das
soll das Immunsystem damp-
fen - und hilft tatsichlich:
»Vier Wochen spéter war das
Kind gesund®, sagt Klein.

Er ist froh, dass alles gut ge-

gangen ist. Doch es irritiert
ihn, dass erst eine Stiftung
einspringen muss, um den
rettenden Test zu finanzie-
ren: Sollte so etwas nicht
selbstverstandlich sein, in ei-
nem reichen Land wie
Deutschland? Klein findet,
dass hier etwas gehorig falsch
lauft — und das betrifft lingst
nicht nur diese Untersu-
chung. Es fehle iiberall an
Geld fiir Kinder mit seltenen
Erkrankungen. Das liege vor
allem am deutschen Abrech-
nungssystem.

Um den Wettbewerb zu
fordern, hatte man hierzu-
lande schon vor mehr als 20
Jahren sogenannte Fallpau-
schalen eingefiihrt. Seit 2003
gibt es dabei fixe Betrige, die
eine Klinik fiir die Behand-
lung eines Patienten erhalt.
Die Hohe richtet sich im We-

sentlichen nach der Art der
Erkrankung. Die Idee dahin-
ter: Krankenhduser, die es
schaffen, ihre Patienten gut
und zugleich kosteneffizient
zu versorgen, wiirden von
diesem System profitieren.
»Schlechte Kliniken* wéren
frither oder spater zum
SchlieRen gezwungen - ein
Ausleseverfahren also.

Nur: Wihrend die Entwick-
ler dieses Systems in Austra-
lien ,in kluger Voraussicht*
die Kindermedizin ausge-
nommen hitten, werde in
Deutschland auch die Medi-
zin fiir Kinder mit schweren,
chronischen und komplexen
Erkrankungen nach Fallpau-
schalen vergiitet, sagt Klein.
Dabei wirbeln Kinder jeden
Klinikalltag durcheinander:
Wenn sich mal wieder ein
weinender 3-Jahriger vor ei-

Eine wunderbare Rettung: Die Geschichte der kleinen Sarah

Sarah (4), hier mit ihrem Bruder Noel (11), kann endlich ohne Sauerstoffgerat toben.

Sarah, 4, hat es geschafft: Das kleine Madchen ist
gesund. Vorbei die Zeit, in der sie nur dank eines
Sauerstoffgerats genug Luft bekam — weil Ablage-
rungen in der Lunge ihr den Atem raubten. Schuld
war ein Gendefekt, der zu einer seltenen Krankheit
fuhrt: der ,Pulmonaren Alveolarproteinose”, in
der Form weltweit nur bei sechs Kindern bekannt.

Lange wusste niemand, was Sarah krank macht.
Eine Diagnose bekamen die Eltern erst im Hauner-

Gendefekt—bezahlt von einer Mtnchner Stiftung;
die Krankenkasse tibernahm die Kosten nicht.
»Ohne die Care-for-Rare Foundation wére Sarah
vielleicht schon nicht mehr am Leben”, sagt ihre
Mutter dankbar. Denn bald war klar, dass ihr eine
Stammzell-Transplantation helfen kann. Sarah hat
die Behandlung gut Gberstanden: Das Sauerstoff-

gerat braucht sie langst nicht mehr. Jetzt hat Sarah

schen Kinderspital in Miinchen. Sarah ging es rich-

tig schlecht. , Zuletzt konnte sie kaum noch drei
Schritte gehen. Essen und trinken fiel ihr schwer”,
sagt ihre Mutter Alexandra Kratzer. Erst eine Un-
tersuchung des kompletten Erbguts verriet den

viel nachzuholen, geht sogar zum Ballett. , Sie ist
wuselig und aktiv”, sagt ihre Mutter.

Helfen Sie Kindern wie Sarah!

Das geht mit einer Spende an die Care-for-Rare
Foundation: Sparkasse Ulm, IBAN: DE93 6305
0000 0000 0035 33. Infos: www.care-for-rare.org

VERENA MUELLER/CARE FOR RARE FOUNDATION

ner Untersuchung fiirchtet,
dauert eben alles etwas lin-
ger. In einer Kinderklinik
sind der Effizienz also enge
Grenzen gesetzt.

Fiir Kinder mit seltenen Er-
krankungen gilt das ganz be-
sonders: Auch sie hitten ein
Recht, kindgerecht erklart zu
bekommen, was mit ihrem
Koérper nicht stimmt und was
ihnen helfen kann, sagt
Klein. Das kostet aber Zeit —
und die wird praktisch nicht
bezahlt. Dazu kommt: Es ge-
be zwar fast 8000 seltene Er-
krankungen, aber nur knapp
2000 Fallpauschalen. Diese
koénnten den Aufwand daher
nicht richtig widerspiegeln.

Das ware vermutlich kein
grofRes Problem, wenn es hier
nur um einige wenige Kinder
ginge. Doch auch wenn an ei-
ner einzelnen seltenen Er-
krankung nur wenige Men-
schen leiden: Da es so viele
dieser Erkrankungen gibt, ist
die Zahl der Betroffenen insge-
samt gewaltig. Experten schét-
zen sie hierzulande auf drei
bis vier Millionen Menschen.

Medikamente gibt
es nur gegen wenige
seltene Erkrankungen

Das Baby mit der Entziin-
dung ist also kein Einzelfall.
Im Haunerschen Kinderspital
sind mehr als ein Drittel der
Kkleinen Patienten Kinder mit
seltenen Erkrankungen. Hier
hat man sich auf ihre Be-
handlung spezialisiert. Denn
um ihnen zu helfen, braucht
es Experten — und die gibt es
eben nur an grofen Zentren.

Diese Arzte miissen bei der
‘Wahl der besten Therapie oft
kreativ werden und neue We-
ge gehen. Denn: Medikamen-
te gebe es nur fiir wenige sel-
tene Erkrankungen, sagt
Klein. Fiir Unternehmen loh-
ne sich die teure Entwicklung
neuer Arzneien oft nicht, da
nur wenige Kinder betroffen
sind. Sonderregelungen wie
ein lingerer Patentschutz
hitten die Situation verbes-
sert, konnen das Problem
aber nicht 16sen.

Auch bei der Suche nach
neuen Therapien werden Uni-
kliniken gefordert bleiben.
‘Wie wichtig diese ist, zeigt ei-
ne Zahl: Mehr als 2000 Kinder
pro Jahr sterben hierzulande
an einer seltenen Erkran-
kung. Klein sagt: ,Jedes Kind,
das stirbt, ist eines zu viel.“

Prof. Christoph
Klein ist
Direktor des
Haunerschen
Kinderspitals
in Minchen




