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Presseinformation

Seltene Erkrankungen: Neue Strategien fiir mehr Tempo
auf dem Weg zur friihzeitigen Diagnose

Das EU-Forschungsprojekt ,,ScreendCare“ setzt auf genetisches Neugebore-
nen-Screening und kiinstliche Intelligenz, um die Diagnose fiir Patient*innen mit
seltenen Erkrankungen zu beschleunigen. Géttinger Wissenschaftler‘innen der
Universitiatsmedizin Gottingen und des Max-Planck-Instituts fiir experimentelle
Medizin initiativ an Konzeption und in der Forschung beteiligt.

(umg/mpiem) Bis seltene Erkrankungen erkannt sind, dauert es oft lange Zeit. Die
Diagnosestellung ist haufig langwierig und kompliziert. Fur betroffene Kinder, Jugend-
liche und Erwachsene bedeutet dies eine Vielzahl an Beratungen, Fehldiagnosen und
unwirksamen Behandlungen.

Das europaweite, interdisziplinare EU-Forschungsprojekt ,Screen4Care” hat sich das
Ziel gesetzt, den Weg bis zur Diagnosestellung von seltenen Erkrankungen zu verkur-
zen. Mehr Tempo in die Diagnosestellung soll ein neuartiger Ansatz bringen: Geneti-
sches Neugeborenen-Screening wird kombiniert mit fortschrittlichen Analysemetho-
den, wie kiinstliche Intelligenz (KI) und bildgebende Verfahren.

Gottinger Wissenschaftler*innen der Universitdtsmedizin Géttingen (UMG) und am
Max-Planck-Institut fiir experimentelle Medizin (MPlem) waren initiativ an der Konzep-
tion des Projekts beteiligt und arbeiten jetzt aktiv mit an den Zielen und der Umsetzung
des innovativen Forschungsvorhabens. In dem internationalen o&ffentlich-privaten
Konsortium kooperieren 35 Partnereinrichtungen (Universitaten, Institute Firmen und
Organisationen), bestehend aus Expert*innen verschiedener Fachdisziplinen aus 14
verschiedenen Landern aus Europa. Das Projekt ist am 1. Oktober 2021 gestartet und
[auft Gber einen Zeitraum von finf Jahren. Geférdert wird das Vorhaben mit 25 Millio-
nen Euro von der Innovative Medicines Initiative (IMI 2 JU), einem gemeinsamen Un-
ternehmen der Europaischen Union und der European Federation of Pharmaceutical
Industries and Associations (EFPIA). Rund 1,27 Mio Euro flieRen an Wissenschaft-
ler*innen des Gottingen Campus.

Priv.-Doz. Dr. Jana Zschiintzsch, Klinik fiir Neurologie der UMG, und Prof. Dr. Frauke
Alves des MPlem, haben vor einem Jahr mafigeblich die Konzeption des Antrages fiir
das Projekt ,Screend4Care” erarbeitet. Mit weiteren Wissenschaftler‘innen der Univer-
sitdtsmedizin Goéttingen bringen sie nun ihre fachliche Kompetenz in das europaische
Projekt ,Screend4Care” ein. PD Dr. Jana Zschintzsch ist Oberérztin und Leiterin der
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v.l.: Prof. Dr. Frauke Alves, Max-Planck
Institut fir Experimentelle Medizin, AG
Translational Molecular Imaging (Foto:
privat), und Priv.-Doz. Dr. Jana
Zschintzsch, Klinik fur Neurologie der
UMG. (Foto: umg/fskimmel)
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Neuromuskuldren Ambulanz der Kilinik fiir Neurologie sowie Sprecherin des neuro-
muskularen Zentrums der UMG. Sie leitet das ,digitale” Arbeitspaket zum Einsatz von
Algorithmen, die auf maschinellem Lernen beruhen. Patient*innen im frilhen Krank-
heitsstadium sollen so (iber elektronische Patientenakten schneller identifiziert wer-
den kdénnen, damit ihnen auf ihrer Diagnosereise zeitnah geholfen werden kann. Die-
ser Ansatz unterstitzt eine spatere symptombasierte Diagnose jenseits des
Neugeborenenalters im Leben. In das digitale Arbeitspaket bringt Prof. Dr. Dagmar
Krefting, Direktorin des Instituts flir Medizinische Informatik, UMG, ebenfalls ihre
Fachkenntnisse ein.

Das Neugeborenen-Screening mit Gentests und verwandten fortschrittlichen genomi-
schen sowie Kl-basierten Technologien soll helfen, die Diagnosestellung seltener Er-
krankungen unter Einhaltung ethischer Prinzipien und sozio-6konomischer Aspekte
wissenschaftlich zu verbessern. Dies kdnnte ein wirksames Instrument zur Friiherken-
nung von seltenen Erkrankungen sein, denn: Etwa 72 Prozent der seltenen Krankhei-
ten haben eine genetische Ursache und 70 Prozent der Patient*innen mit seltenen
Krankheiten sind Kinder. Im Rahmen von ,Screen4Care* ist geplant, in Europa rund
18.000 Neugeborene in drei Landern (Italien, Tschechien und Deutschland) zu scree-
nen. In Deutschland sind vier Standorte beteiligt. Das genetische Neugeborenen-
Screening in ,Screen4Care” fiur den Standort Géttingen wird von Prof. Dr. Ekkehard
Wilichowski, stellvertretender Direktor der Klinik fir Kinder- und Jugendmedizin, UMG,
begleitet.

Ein weiterer Teil von ,Screen4Care” widmet sich der phanotypischen Charakterisie-
rung von neuromuskularen Erkrankungen, mit dem Ziel, neue Biomarker zu identifi-
zieren, die auf Parametern aus bildgebenden Verfahren basieren. Hier werden vom
MPI fir Experimentelle Medizin in der interdisziplinaren Arbeitsgruppe von Prof. Dr.
Frauke Alves ,Translationale Molekulare Bildgebung“ neue hochauflésende Bildge-
bungsstrategien, wie die Multiphotonen-Bildgebung, angewendet. Sie soll dreidimen-
sional die veranderte Skelettmuskel-Mikroarchitektur in Biopsien darstellen. Die erho-
benen Daten werden zur Verbesserung der digitalen Diagnosealgorithmen eingesetzt.
Von der Arbeitsgruppe fiir Forschung an neuromuskularen Erkrankungen in der Klinik
fur Neurologie, UMG, wird unter Leitung von Priv.-Doz. Dr. Jana Zschiintzsch die
nicht-invasive Visualisierung von veranderten Muskeln bei Patient*innen mit neuro-
muskularen Erkrankungen realisiert. Dabei kommt die multispektrale optoakustische
Tomographie als innovatives bildgebendes Verfahren zum Einsatz, die gepulstes La-
serlicht im nahen und fernen Nah-Infrarot-Bereich verwendet, um akustische Signale
Zu erzeugen.
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.Insgesamt ist das Projekt ein gelungenes Beispiel fiir eine enge Zusammenarbeit
zwischen grundlagenorientierter Forschung am Max-Planck-Institut fir experimentelle
Medizin und der Universitatsmedizin Goéttingen. Die Weiterentwicklung von innovati-
ven bildgebenden Technologien in Verbindung mit Verfahren der kiinstlichen Intelli-
genz wird langfristig bei Patient*innen mit seltenen Erkrankungen zu einer verbesser-
ten Diagnose und Therapieversorgung flihren®, sagt Prof. Dr. Frauke Alves.

HINTERGRUNDINFORMATION: Seltene Erkrankungen

Mehr als 7.000 ,seltene Erkrankungen*sind bekannt. Insgesamt sind geschéatzt 27 bis
36 Millionen Menschen in der Europaischen Union betroffen. Das bedeutet, dass jeder
siebzehnte Mensch im Laufe seines Lebens betroffen sein wird. Seltene Erkrankun-
gen sind oft schwere, multisystemische chronische Erkrankungen und flr Patient*in-
nen haufig mit dem Risiko dauerhafter Organschaden und Organverfall verbunden.
Patient*innen stehen in der Regel vor einem beschwerlichen Weg zur richtigen Diag-
nose. Im Durchschnitt dauert er acht Jahre und bedeutet unzahlige Arztkonsultatio-
nen, Fehldiagnosen und ineffektive Behandlungen. Lange Diagnosewege stellen eine
groRe Belastung fir Patient*innen, ihre Familien und die Gesellschaft dar. Sie behin-
dern auch ein schnelles Eingreifen — wie geeignete Behandlungen oder die Aufnahme
in klinische Studien — und die Starkung der Patient*innen. Diese kann durch Strate-
gien, wie Lebensstilanpassungen, Familienplanung, genetische Beratung und die Be-
waltigung der psychosozialen und/oder finanziellen Folgen der Erkrankung erreicht
werden.

Weitere Information zum Projekt: www.screen4care.eu

WEITERE INFORMATIONEN:

Universitadtsmedizin Goéttingen, Georg-August-Universitat

Klinik fir Neurologie, Robert-Koch-Str. 40, 37075 Gottingen
Priv.-Doz. Dr. Jana Zschintzsch

Telefon 0551 / 39-662520, j.zschuentzsch@med.uni-goettingen.de

Max-Planck Institut fiir Experimentelle Medizin

Translational Molecular Imaging, Hermann Rein Str. 3, 37075 Goéttingen
Prof. Dr. Frauke Alves, Telefon 0551 / 3899 655, falves@gwdg.de
sowie

Universitadtsmedizin Goéttingen, Georg-August-Universitat

Institut fir Diagnostische und Interventionelle Radiologie

Klinik fir Hdmatologie und Medizinische Onkologie

Robert-Koch-Str. 40, 37075 Géttingen, Telefon 0551 / 39-66991
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