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Zentrum fur Seltene Erkrankungen (A-Zentrum)

In Leipzig haben sich mehrere Klinken und Institute des
Universitatsklinikums Leipzig und der Medizinischen Fakultat
der Universitat Leipzig im Universitaren Zentrum fir Seltene
Erkrankungen Leipzig (UZSE Leipzig) zusammengeschlossen, um
sich interdisziplinar der Patientenbetreuung, Diaghostik und
Forschung von seltenen Erkrankungen zu widmen.
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Die Zentren fur Seltene Erkrankungen sollen die
Versorgung von Patienten mit seltenen Erkrankungen
verbessern, die Erforschung dieser Erkrankungen
erleichtern und Diagnostik und Therapie seltener
Erkrankungen in der Ausbildung, Weiterbildung von
Akteuren im Gesundheitssystem besser verankern.

Das Angelman-Syndrom-Online Register ist ein Beispiel
dafur wie dies nachhaltig umgesetzt werden kann.
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Abb. 2: Genetische Ursachen des AS der Gesamtkohort im ASOR
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In Zusammenarbeit mit dem Angelman elV. haben wir am Universitaren
Zentrum fur Seltene Erkrankungen des Universitatsklinikums Leipzig (UZSEL)
ein webbasiertes AS-Online-Register (ASOR) entwickelt, um bestehende und
zukunftige Informationen zu sammeln und Beobachtungen von Eltern, Familien
und medizinischem Fachpersonal wissenschaftlich zu quantifizieren. Mit
seinem benutzerfreundlichen Design sowie seinem Uubersichtlichen und
mehrsprachigen Fragebogen richtet sich das Register an Familien, die bisher
nicht von anderen, umfassenderen und/oder rein englischsprachigen Registern
rekrutiert werden konnten. Die Daten konnen sowohl von Eltern/Familien als
auch von medizinischem Fachpersonal eingegeben werden.
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Abb. 1: Altersverteilung der Gesamtkohorte im ASOR

Take Home Message

Seit dem Start im Juni 2020 wurden mehr als 400 Personen mit AS im Alter von 2 Monaten bis 83 Jahren registriert (siehe Abb. 1) und
ihre klinischen und genetischen Daten im ASOR dokumentiert. Die Verteilung der genetischen Ursachen ist in Abb. 2 zu sehen. Zusatzlich
zu den deutschen, turkischen, englischen, niederlandischen, italienischen, danischen und finnischen Versionen des Registers streben wir
eine Ubersetzung in weitere Sprachen an, um eine internationale und benutzerfreundliche Rekrutierung von AS-Personen zu
ermoglichen.

Das ASOR wird umfangreiche Genotyp-Phanotyp-Korrelationen ermodglichen und den Austausch von nicht identifizierten Informationen
zwischen Klinikern, Forschern und dem Globalen AS-Register erleichtern. Darlber hinaus wird das Register die Identifizierung von
Personen ermoglichen, die fir kinftige klinische oder pharmakologische Studien aufgrund bestimmter genotypischer und/oder
phanotypischer Eigenschaften geeignet sind. Dies konnte bereits erfolgreich gezeigt werden durch die aktuell anlaufende ASO-
Therapiestudie am Angelman Zentrum des Universitatsklinikums Leipzig. Wir arbeiten eng zusammen mit den drei bestehenden
Angelman-Zentren in Deutschland (Minchen, Aachen und Leipzig). Das Register und die daraus resultierte Vernetzung ermoglicht
gemeinsame Projekte wie unter anderem eine geplante Leitlinie zur Behandlung von Personen mit Angelman-Syndrom und fuhrt
letztendlich zu einer verbesserten Versorgung fur Personen mit dieser seltenen Diagnose.

Kontakt: llona.Krey@medizin.uni-leipzig. de



