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Diagnostik Seltener Erkrankungen

Definition einer Seltenen Erkrankung in der Europäischen Union:

Prävalenz geringer als:  1 Patient in 2000 Einwohner

Es sind bereits mehr als 4500 verschiedenen
angeborene und genetisch nachweisbare Seltene
Erkrankungen bekannt.

In der Summe sind Seltenen Erkrankungen häufig: 
Mindestens 3 Mio Patienten in Deutschland

Gemeinsame Probleme aller Patienten mit Seltenen
Erkrankungen:

Verspätete Diagnosestellung wegen geringer
Erfahrung mit der jeweiligen Erkrankung im
Gesundheitssysthem
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Diagnostik Seltener-
angeborener,genetischer-
Erkrankungen

Wenige häufige SE betreffen die meisten
Patienten:
1/2000-1/100000: ca 95% der Patienten
mit ca 400 verschiedenen SE
Diagnose in der “Routine” möglich
(Einzelgen-/Panel-Sequenzierung, CGH-Array)

Sehr viele, sehr seltene SEs betreffen eine
kleine Subgruppe der Patienten mit SE:

1/100000 bis > 1/1Mio: ca 5% der Patienten
mit >3500 SE
Diagnose meist nur durch Exom-
Sequenzierung möglich

„at least 3% of
EU-population is affected

with one rare disease“

Exom-
Sequenzierung

“Routine”-
Diagnostik

5%: D=15.000 95%: D=235.000
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Ziele und Partner von Translate-Namse

Ein Ziel des Innovationsfond geförderten Projekts
Translate-Namse war die 
Implementierung der Exom-Sequenzierung zur Diagnose von
Seltenen Erkrankungen in der Regelversorgung.

Etablierung von interdisziplinären Fallkonferenzen
an den A-Zentren für Seltene Erkrankungen
zur Sichtung komplexer Fälle ohne Diagnosestellung
in der Routineversorgung und Indikationsstellung
Zur Exom-Sequenzierung

Gemeinsame Auswertung der Exom-
Sequenzergebnisse in interdisziplinären
Fallkonferenzen
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Ziele und Partner von Translate-Namse

Neun klinische Partner
(A-Zentren für Seltene Erkrankungen)

Vier Partner mit Expertise in der 
Exom-Sequenzierung

(Berlin, Bonn, München, Tübingen

Partnerkrankenkassen:
AOK, BARMER

Rekrutierungs-Zeitraum: 
12/2017 – 3/2020

Patienten ohne
Diagnose und Verdacht

auf SE in Fall-Konferenzen
evaluiert
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Ergebnisse der Exomsequenzierung

> 5000 
Patienten ohne

Diagnose und Verdacht
auf SE in Fall-Konferenzen

evaluiert

>1300 
Exom-Sequenzierungen

abgeschlossen und
zT interdisziplinär

ausgewertet

30% Fälle gelöst
(Varianten Kategorie IV/V)

10% Fälle unklar
(Varianten Kategorie III)

60% Fälle ungelöst
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Ergebnisse der Exomsequenzierung

30% Fälle gelöst
(Varianten Kategorie IV/V)

10% Fälle unklar
(Varianten Kategorie III)

60% Fälle ungelöst

> 350 verschiedene Gene
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Ergebnisse der Exomsequenzierung

30% Fälle gelöst
(Varianten Kategorie IV/V)

10% Fälle unklar
(Varianten Kategorie III)

60% Fälle ungelöst

> 350 verschiedene Gene

>50 Erkrankungen Erstbeschreibung
erst während der Projektlaufzeit

Interdisziplinarität!
Humangenetik

Pädiatrie
Neurologie
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Post-Projekt-Verstetigung:

Zur weiteren Finanzierung der Exom-Sequenzierung nach der
Projektphase haben sich die AOK-KK und VDEK zu einem
Selektivvertrag (§140 SGBV) “Exom-Sequenzierung bei Seltenen Erkrankungen” 
bereit erklärt.

Indikationsstellung der Exom-Sequenzierung in
interdisziplinären Fallkonferenzen an den Zentren
für Seltene Erkrankungen mit Humangenetik.

Exomsequenzierung in Zentren mit Expertise in der
Genomsequenzierung mit anschliessender klinisch-
wissenschaftlicher Bewertung der Varianten u.a. in
interdisziplinären Fallkonferenzen

Eckpunkte des Selektivvertrags:
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Ausblick

Übergang der Diagnosefindung ungelöster Fälle in die Forschung: 
1. Funktionelle Testung der Varianten mit unklarer Krankheitsursache (Klasse III 

Varianten)  
2. Genomsequenzierung und Auswertung nicht-kodierender Sequenzen / 

epigenetischer Varianten.

30% Fälle gelöst
(Varianten Kategorie IV/V)

10% Fälle unklar
(Varianten Kategorie III)

60% Fälle ungelöst

u.a. Funktionelle Testung

Genomsequenzierung
Epigenomanalyse
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