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Uber uns

Die Arbeitsgemeinschaft Therapie Seltene Erkrankungen (ATSE) ist eine informelle
Arbeitsgruppe von acht pharmazeutischen Unternehmen, die sich auf dem Gebiet der
Erforschung und Entwicklung innovativer Arzneimittel zur Behandlung von Menschen mit
seltenen Erkrankungen besonders engagieren.

Unsere Ziele

Eine schnellere Diagnose von Seltenen Erkrankungen und weniger Fehldiagnosen
Mehr Lebensqualitat von Betroffenen

Mehr Anerkennung und Férderung der Selbsthilfe
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Hintergrund zu seltenen Erkrankungen und
Orphan Drugs

WAS IST EINE SELTENE ERKRANKUNG?

Gemald der EU-Verordnung 141/2000" gilt eine Erkrankung in der Europaischen Union als selten,
wenn nicht mehr als 5 Personen je 10.000 Einwohnerinnen und Einwohner betroffen sind. In der
EU sind schatzungsweise 30 Millionen Menschen von einer seltenen Erkrankung betroffen.? In
Deutschland leben etwa 4 Millionen Menschen mit einer seltenen Erkrankung. Rund 8.000

verschiedene Erkrankungen gelten als selten.® Diese Erkrankungen sind oft
lebensbedrohlich oder kédnnen ohne Behandlung zu chronischer Invaliditat
fahren.

WAS SIND ORPHAN DRUGS?

Orphan Drugs sind Medikamente, die entwickelt wurden, um
Patientinnen und Patienten mit seltenen Erkrankungen zu
behandeln. Die EU-Verordnung 141/2000 definiert
bestimmte Kriterien, die erfullt werden mussen, damit
ein Arzneimittel einen Orphan Drug Status erhalt.
Derzeit sind 152 Orphan Drugs in der EU
zugelassen.  Hinzu  kommen  weitere 83
Arzneimittel, deren Orphan  Drug-Status
verordnungsgemall nach 10 Jahren bereits
abgelaufen ist, die den Patientinnen und
Patienten aber immer noch zur Therapie ihrer
seltenen Erkrankung zur Verfigung stehen.
Noch weitere rund 2.600
Arzneimitteltherapien werden entwickelt,
die ebenfalls den Orphan Drug-Status, aber
noch keine Zulassung erhalten haben.®

HERAUSFORDERUNGEN UND CHANCEN

Fur viele Patientinnen und Patienten vergehen
haufig viele Jahre bis Uberhaupt eine Diagnose
gestellt werden kann. Im Schnitt dauert es 5
Jahre® Wahrend dieser Zeit leiden die
Betroffenen neben den oft schweren Symptomen
auch an einer grol3en Unsicherheit und werden
nicht  selten mit Hypochonder-Vorwurfen
konfrontiert. Die langwierige Diagnosestellung kann
zudem dazu fuhren, dass manche Patientinnen und
Patienten durch die spate Behandlung so stark
eingeschrankt sind, dass sie ihren Alltag ohne Hilfe nicht
mehr bewaltigen kénnen.

Durch eine moglichst fruhzeitige Behandlung bieten Therapien
Hoffnung, Linderung und im besten Fall ein so ,gesundes” Leben,
dass einer Erwerbstatigkeit nachgegangen werden kann, Familienplanung
wieder in Frage kommt und Betroffene ihr Leben aktiv gestalten kénnen.

Im Folgenden sollen diese Herausforderungen und Chancen anhand von vier konkreten
Patientenbeispielen naher beleuchtet werden.



Menschen mit seltenen Erkrankungen und der
wichtige gesellschaftliche Mehrwert von
Orphan Drugs

NEELES GESCHICHTE

Mit vier Monaten erkrankte Neele (heute zwdlf Jahre) am
atypischen Hamolytisch-Uramischen Syndrom
(aHUS).” Die Diagnose erfolgte etwa drei Wochen
nach der Krankenhausaufnahme. Nach einem
funf-wochigen stationaren Aufenthalt konnte sie
nach Hause zuruckkehren. In der Anfangsphase
musste Neele alle zwei bis drei Tage zu
Kontrolluntersuchungen ins  Krankenhaus
begleitet von einer Plasma-Therapie im
zwei-Wochen Rhythmus. Zusatzlich nahm sie
hochdosierte Blutdrucksenker aufgrund eines
signifikant erhéhten Blutdrucks. Seit einigen
Jahren wird sie erfolgreich mit einem Medikament
behandelt, das sie eigenstandig zu Hause
einnehmen kann. Trotzdem besteht die standige
Sorge vor einer moglichen Verschlechterung oder
lebensbedrohlichen Infektion.

Um ihre Sorgen zu teilen und dabei Unterstutzung zu bieten, grindete
Neeles Mutter, Christiane, eine Selbsthilfegruppe fur Menschen
aamit aHUS, membranoproliferativer Glomerulonephritis (MPGN)
und Dense-Deposit-Disease (DDD).2 Die Gruppe organisiert
jahrlich einen Patiententag, steht bei Fragen zur Verfigung,
liefert Informationen zu Studien und Medikamenten und
vermittelt Kontakte zu Facharztinnen und Facharzten.

~Ich hatte groBes Gliick, dass ich einen Arzt
hatte, der diese Krankheit kannte und sofort

wusste, was ich habe. Es gab nur 70 Erkrankte (in Ngzl'::tm:&er
Deutschland) wie mich, glaubte man. Seitdem hat T

sich viel getan' Die Arzte wissen heute von 250
Menschen wie mir. Leider geht es aber nicht allen so gut
wie mir.” - Neele

UBER DIE ERKRANKUNG

aHUS ist eine seltene chronische und potenziell lebensbedrohliche Krankheit, die Gber eine
Schadigung der BlutgefaBwande und Blutgerinnsel zu einer fortschreitenden Schadigung
lebenswichtiger Organe, vor allem der Nieren, fihren kann. Die Erkrankung tritt auf, wenn
das Komplementsystem - ein Teil des kérpereigenen Immunsystems - Uberreagiert und den
Kérper dazu bringt, seine eigenen gesunden Zellen anzugreifen. aHUS betrifft sowohl
Erwachsene als auch Kinder.
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SABRINAS GESCHICHTE

Sabrina lebt mit primarer bilidrer Cholangitis (PBC). PBC ist eine seltene
Lebererkrankung, die in den meisten Fallen Frauen betrifft und deren Symptome wie
unertraglicher Juckreiz, eine lahmende Erschopfung (Fatigue) sowie Schmerzen im
Oberbauch die Betroffenen regelmalig vor gro3e Herausforderungen stellen. Im
Endstadium droht Betroffenen eine Leberzirrhose, wodurch eine Transplantation der
Leber notwendig wird.

Die Erstdiagnose erfolgte bei Sabrina eher zufallig. Bei einer
arztlichen  Untersuchung wurden erhdhte Leberwerte
festgestellt, die auf eine gestorte Leberfunktion hinwiesen.
Nach weiteren Bluttests, bildgebenden Verfahren sowie zwei
Biopsien konnte ein Spezialist die Diagnose PBC stellen.

PBC kann aktuell nicht geheilt werden. Daher fokussiert
sich Sabrinas Behandlung vor allem auf die Linderung
ihrer Symptome und dem regelmal3igen Monitoring
bestimmter Blutwerte. Derzeit gibt es nur eine
zugelassene Therapieoption, mit der die Progression
der PBC aber in vielen Fallen nicht ausreichend
kontrolliert werden kann. Daher setzt man in der
Arzneimittelforschung viel daran, im Rahmen von
klinischen Studien weitere Therapiemoglichkeiten zu
entwickeln. An einer solchen Kklinischen Studie zur
Entwicklung einer neuen Arzneimitteltherapie nimmt auch
Sabrina teil. Diese zielt darauf ab, sowohl das Voranschreiten der
PBC als auch die Symptombelastung wirksam zu behandeln.

Kraft im Umgang mit ihrer Erkrankung gibt Sabrina nicht nur die Unterstltzung ihrer
Familie und Angehdérigen. Auch der regelmallige Erfahrungsaustausch mit anderen
Frauen, die mit PBC leben, ist fUr sie sehr wichtig.

"Man muss jede Gelegenheit nutzen. Ich mochte das Leben leben,
solange ich es leben kann. Ich mochte noch so viele Momente mit
meiner Familie teilen. Ich mdochte noch so viele Dinge mit meinen
Kindern und Enkelkindern machen. Gebt die Hoffnung nicht auf.”

- Sabrina

UBER DIE ERKRANKUNG

PBC ist eine seltene, cholestatische Autoimmunerkrankung der Leber, von der etwa zu 90
Prozent Frauen betroffen sind. Eine Ansammlung von GallenflUssigkeit und Giftstoffen
(Cholestase) sowie chronische Entzindungen kdnnen zu einer irreversiblen Fibrose
(Vernarbung) der Leber und zur Zerstorung der Gallengange fuhren. Es handelt sich um eine
lebenslange Erkrankung, die sich im Laufe der Zeit verschlimmern kann, wenn sie nicht
wirksam behandelt wird. Dies kann zu einer Lebertransplantation und in einigen Fallen zu
einem vorzeitigen Tod fuhren.?



STEFANIES GESCHICHTE

Stefanie lebt mit einem angeborenen priméaren Immundefekt, der Uber 30 Jahre lang

unentdeckt blieb. Bereits in ihrer Kindheit litt sie wiederholt

unter Infektionen wie Mandelentzindungen oder

Nasen-Nebenhdéhlen-Entzindungen und  musste

mehrmals im Krankenhaus behandelt werden.

Aufgrund von Phasen mit weniger Infektionen
wurde die Erkrankung jedoch nicht erkannt.
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7 Selbst als Stefanie wahrend ihrer ersten
Schwangerschaft erhebliche gesundheitliche
Probleme hatte, wurden keine weiteren
Untersuchungen durchgeftuhrt. Ihr Sohn
wurde schlie3lich funf Wochen zu fruh per
Notkaiserschnitt geboren. In den folgenden
Jahren ging es Stefanie zunehmend noch
schlechter. Doch erst nach einem
emotionalen Zusammenbruch wurde
Stefanie von einem befreundeten Onkologen
grundlich untersucht und endlich diagnostiziert.
s Sie erhielt eine Immunglobulin-Therapie, die
Stefanie . sofort anschlug. Mit dieser Therapie geht es ihr
LRI deutlich besser und sie bewaltigt ihren Alltag seither
gut. Sie bekam sogar ein zweites Kind, diesmal ohne
Komplikationen.

~Wenn ich auf meine Geschichte zuriickblicke, empfinde ich zwei
Emotionen: Einerseits Wut dariiber, dass ich die langste Zeit nicht
richtig ernst genommen wurde. Anderseits verspiire ich auch
Dankbarkeit fiir das tolle Arzte- und Schwesternteam, das mir dann
endlich aufzeigen konnte, was mir fehlte."” - Stefanie

UBER DIE ERKRANKUNG

Primare Immundefekte (PID) sind angeborene Stérungen des
Immunsystems und gehdren zu den seltenen Erkrankungen
(Haufigkeit: weniger als 1:2000). Die Erkrankung wird bei
Patientinnen und Patienten oft erst spat erkannt. Infekte
treten deutlich haufiger auf, sind meist schwerwiegend,
manchmal invasiv oder organzerstorend. Es besteht
auch die Moglichkeit von Infektionen mit
ungewdhnlichen und opportunistischen Erregern.'®




CONNYS UND SIMONES GESCHICHTE

Conny ist 37 Jahre alt, lebt in K&In als technischer Zeichner und fuhrt ein Leben mit Morbus
Fabry. Mit neun Jahren klagte er erstmals Uber Schmerzen in Handen, FuRen und Gelenken.
Ein Kinderarzt Uberwies ihn 2001 im Alter von 15 Jahren an die Kinder-Neurologie einer
Uni-Klinik (die Klinik war damals die einzige mit Erfahrung zu Morbus Fabry). Sechs Jahre
nach Auftreten der ersten Symptome und nach mehreren Besuchen bei
verschiedenen Kinderarztinnen und -arzten fuhrte dies schlielich zu der

Diagnose Morbus Fabry.

Die Diagnose wurde mithilfe einer Nervenbiopsie gestellt, durch
die man Ablagerungen erkannte. In dieser Zeit erhielt auch
Connys Mutter Simone mit 38 Jahren die Diagnose Morbus
Fabry, obgleich sie bereits mit 14 Jahren an den gleichen
Schmerzen wie ihr Sohn gelitten hatte. Seit 2006 ist Simone
aufgrund der Erkrankung erwerbsunfahig. Dank des fruhen
! Therapiestarts ist Conny ohne Organbeteiligung erkrankt.
Dennoch hat auch er chronische Muskel- und

’ Nervenschmerzen und ist auf Schmerzmittel angewiesen.

Morbus Fabry kann mittlerweile auch zu Hause behandelt
werden. Davon profitieren auch Conny und Simone. Beide
bekommen seit 2009 alle zwei Wochen eine Enzymersatztherapie
als Heimtherapie. Diese Therapieform hat Mutter und Sohn viel
Lebensqualitat  zurtckgegeben. Beide kénnen ein  relativ
selbstbestimmtes Leben fUhren und mussen nicht standig ins
Krankenhaus.

Auch wenn Patientinnen und Patienten mit Morbus Fabry heute in vielen
Fallen behandelt werden konnen, ist eine frihe Diagnosestellung und
Therapieeinleitung von besonderer Bedeutung, damit die Organe
nicht geschadigt werden. Daher setzen sich Conny und seine Eltern
dafur ein, uber Morbus Fabry aufzuklaren und das Bewusstsein
daflr zu steigern.

~Wichtig ist fiir uns, dass die Heimtherapie moglich

ist und bleibt und wir eigenstandig entscheiden

konnen, wo wir unsere Therapie einnehmen. Wir
entlasten die Arztinnen, Arzte und Krankenhiuser.”
- Conny und Simone

UBER DIE ERKRANKUNG

Der Morbus Fabry ist eine genetisch vererbbare Stoffwechselstérung. Die Fabry-Krankheit ist
sehr selten und wird durch eine verminderte oder gar vollkommen fehlende
Enzymproduktion der Alpha-Galaktosidase A (a-GAL) ausgeldst. Fehlt das Enzym, so kdnnen
bestimmte Abbauprodukte nicht ausgeschieden werden, wodurch sie sich in verschiedenen
Organen wie dem Herzen, der Niere oder dem Gehirn ablagern und zu Beschwerden und
schwerwiegenden Storungen fuhren kénnen. Betroffene Mutter geben das X-Chromosom
mit dem defekten Gen mit einer Wahrscheinlichkeit von 50 % an ihre Kinder weiter. Daher
wird nach Feststellung der Erkrankung ein Screening innerhalb der Familie empfohlen.™
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