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Einleitung

Die aktuell 30 ZSEs in Deutschland unterhalten Sprechstunden fiir Patientinnen mit bereits diagnostizierten, aber auch mit vermuteten seltenen Erkrankungen. Nach unserer
persénlichen Einschatzung und gestiitzt durch die Untersuchung der Sprechstunde an der Uniklinik Bonn' gelingt es nur bei einem sehr kleinen Teil dieser Patientinnen, die
Diagnose einer seltenen Erkrankung zu stellen.

Die genaue Betrachtung der Krankengeschichten der anfragenden Patientinnen und ihrer behandelnden Arztinnen zeigt jedoch, dass es Gemeinsamkeiten der Krankengeschichten
gibt, die vielleicht darauf hinweisen, dass es sich um bestimmte Krankheitsentitdten handeln kénnte, die mit der allgemein dblichen, auch universitéren Diagnostik nicht erfasst
werden und daher meist als im weitesten Sinn psychosomatische Erkrankungen klassifiziert werden.

In der vorliegenden Arbeit stellen wir die Gemeinsamkeiten der Krankengeschichten anhand zundchst weniger Parameter dar und mochten damit zur Diskussion und zur
diagnostischen Einordnung dieser Krankheitsbilder, fiir die keine Pravalenz benannt werden kann, beitragen.

Methode und Ergebnisse
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Wir werteten 153 Krankengeschichten nach unten stehenden Parametern aus. Der Erfassungszeitraum betragt 6,5 Monate ab 6% s damoat
September 2018. Bislang wurden 81 von 153 Patientinnen persénlich gesehen. Die Patientinnen sind zu 62,1% Frauen und zu 12% =30-39 Jahre alt
37,9% Manner. Der Altersdurchschnitt lag bei 47,6 Jahren, die genaue Verteilung ergibt sich aus Diagramm 1. o e
1. subjektive Parameter: Magen-Darm-Beschwerden, Muskel- und Gelenkbeschwerden, neurologische Symptome, Fatigue-Syndrom oot

(Diagramm 2) 28% =80-89 Jahe alt
2. Vorerkrankungen: Schilddrisenerkrankung mit und ohne Antikdrpernachweis (Ak) /nicht untersucht (Diagramm 3)
3. Laborwerte: Blutbildveranderungen, Leberwerterhdhungen, Vitamin- und Eisenmangel, immunologische Parameter (Diagramm 4) Diagramm 1: Patientinnenalter in Jahren

4. Familienanamnese: berlicksichtigt wurden Verwandte ersten und zweiten Grades (Eltern, Geschwister, Kinder) (Diagramm 5)
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Diskussion

Unser subjektiver Eindruck bei der Mehrzahl der Patientinnen, gestiitzt durch die groBe Anzahl von rheumatischen Beschwerden bei Patientinnen selbst und in ihren Familien, das
haufige Auftreten einer in der Regel wohl immunologisch bedingten Hypothyreose sowie auch haufige hier nicht berlicksichtigte immunologische Vorerkrankungen bei
Patientinnen und in ihren Familien (z. B. Psoriasis, Vitiligo, Colitis ulcerosa, M. Crohn, rheumatoide Arthritis, Kollagenosen usw.) ldsst uns vermuten, dass wir es mit einer Vielzahl
von Patientinnen mit einer immunologischen Erkrankung zu tun haben. Da offensichtliche Laborwerte wie erhéhte Entziindungsparameter bei den meisten Patientinnen fehlen,
stellen sich viele mit der Diagnose , Ausschluss einer entziindlich-rheumatischen Grunderkrankung” in ihren Arztbriefen vor.

Daher werden wir ab Oktober 2019 mit einer neuartigen immunologischen Sprechstunde als B-Zentrum beginnen, in der ausschlieBlich dber das A-Zentrum schon ausfihrlich
gesichtete Patientinnen weiter diagnostiziert und behandelt werden sollen. Die bisherige Erfahrung zeigt, dass die Vielzahl der Patientinnen aus einem A-Zentrum nicht ohne
Schwierigkeiten in die laufenden Sprechstunden der B-Zentren integriert werden kann, so dass uns dies nun eine Mdglichkeit einerseits zu systematischer Diagnostik, andererseits
auch zu einer individuellen Differenzialtherapie erdffnen wird. Da diese Sprechstunde nach Anspruch der Zentren fiir seltene Erkrankungen konsiliarische Untersuchungen anderer
Fachdisziplinen ermdglichen soll, stehen wir leider vor dem Dilemma, dass diese Leistungen auch weiterhin nicht Uber die Abrechnung als Hochschulambulanz verglitet werden
kénnen. Da dies der Grundidee eines ZSE widerspricht, ist hier dringend Abhilfe erforderlich.
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