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,Seltene* Erkrankungen: Mehr als 400.000 Osterreicherinnen betroffen
Utl.: Welttag der ,Rare Diseases” am 28.2.2014 — neues Center in Wien gegrindet

(Wien 24-02-2014) Eine Erkrankung gilt als selten, wenn diese nicht mehr als einen von 2.000
Menschen betrifft. Auch wenn die Zahl der Patientinnen pro Erkrankung gering ist, so ist dennoch
die Gesamtzahl der Betroffenen betrachtlich: rund fiinf bis acht Prozent der Bevélkerung leiden
an einer dieser ,seltenen* Erkrankungen, das sind rund 27 Millionen Européerinnen, darunter
mehr als 400.000 Osterreicherinnen. Insgesamt gibt es Schatzungen zufolge rund 6.000 bis 8.000
verschiedene seltene oder undiagnostizierte Erkrankungen.

In Kooperation der Universitatskliniken fir Dermatologie sowie Kinder- und Jugendheilkunde
der MedUni Wien/AKH Wien und dem CeMM Forschungszentrum fiir Molekulare Medizin der
Osterreichischen Akademie der Wissenschaften wurde nun ein neues Center fur die
interdisziplindre Erforschung und Behandlung dieser seltenen und nicht diagnostizierten
Erkrankungen ins Leben gerufen (Vienna Center for Rare and Undiagnosed Diseases/CeRUD).
Am 28.2., dem Welttag der ,Rare Diseases", findet das Er6ffnungssymposium fur Fachleute,
Betroffene und Interessierte an der MedUni Wien statt.

Betroffene oft verzweifelt

~Seltene Erkrankungen sind keine Seltenheit, sondern alltaglich in unserer klinischen Arbeit *,
sagt Kaan Boztug vom CeMM und von der Universitatsklinik fur Kinder- und Jugendheilkunde
sowie Leiter des CeRUD.

Damit betroffene Menschen einen Ansprechpartner fur die bestmdgliche Versorgung erhalten,
werden im neu gegrindeten Zentrum Ressourcen und Kompetenzen gebundelt: ,Viele der
betroffenen Menschen sind verzweifelt und haben schon eine Odyssee hinter sich, ohne dass
Ihnen eine genaue Diagnose und Therapie angeboten werden konnte. Fiir sie wollen wir
Anlaufstelle sein.” Als Vorbild dient dafur u.a. auch das ,Undiagnosed Diseases Program
(UDP) der National Institutes of Health (Bethesda/USA)"“, mit welchem das Wiener Center
kooperieren wird.

Neuer Gendefekt fiir chronische Darmerkrankung entdeckt

Das Zentrum und die Biindelung der Aktivitdten sind neu, die Beschaftigung mit dem Thema an
der MedUni Wien / AKH Wien sowie im CeMM hingegen nicht. Ganz aktuell hat die
Forscherlnnen-Gruppe rund um Boztug einen neuen Gendefekt fir eine monogenetische Form
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einer entzundlichen, chronischen Darmerkrankung entdeckt, die auch mit einem Immundefekt
kombiniert ist. In friheren Forschungsarbeiten wurde zum Beispiel ein bisher unbekannter B-
Zell-Defekt entdeckt, an dem ein 13-jahriger Patient seit friiher Kindheit — und nicht
diagnostiziert — gelitten hatte. Die Folge war eine schwere Autoimmunitat, die nun besser
therapiert werden kann. In einer weiteren Arbeit konnte Boztug eine bis dahin unerkannte Form
von Immundefekt mit dem Fehlen einer bestimmten Art von weil3en Blutkdrperchen (neutrophile
Granulozyten) erklaren.

Termin: Eroffnungssymposium , Center for Rare and Undiagnosed Diseases Vienna“ an
der MedUni Wien am 28. Februar 2014 bei freiem Eintritt

Am 28. Februar 2014 findet das Eréffnungssymposium ,CeRUD Center for Rare and
Undiagnosed Diseases Vienna“ an der MedUni Wien statt (9.30 Uhr; Jugendstilhdrsaal der
MedUni Wien). Auch Betroffene und Interessierte kdnnen kostenfrei an den Vortrdgen von Top-

Expertinnen aus Klinik und Forschung teilnehmen. Weitere Infos: www.meduniwien.ac.at/cerud.

Termin: ,Marsch der seltenen Erkrankungen® am 1. Marz 2014.

Am 1. Méarz 2014 gibt es in Osterreich einen Aktionstag fiir ,Rare Diseases*: vom Treffpunkt
Staatsoper weg findet ein ,Marsch der seltenen Erkrankungen* statt (Treffpunkt Opernring 2,
1010 Wien, 10.30 Uhr/Start 11.00 Uhr). Ziel ist das Museumsquatrtier (12.00 Uhr). Infos:
http://www.rarediseaseday.org/event/austria/87.

Ruckfragen bitte an:

Ing. Klaus Dietl

Kommunikation & Offentlichkeitsarbeit
Medizinische Universitat Wien

Tel: 01/40160 — 11502

E-Mail: pr@meduniwien.ac.at
Spitalgasse 23, 1090 Wien
www.meduniwien.ac.at

Eva Schweng, MAS

Public Relations & Sponsoring

CeMM Research Center for Molecular Medicine of the
Austrian Academy of Sciences

Tel: 01/ 40 160 70 051

E-mail: eschweng@cemm.oeaw.ac.at

Lazarettgasse 14, AKH BT 25.3, 1090 Vienna
www.cemm.oeaw.ac.at
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Medizinische Universitéat Wien — Kurzprofil

Die Medizinische Universitat Wien (kurz: MedUni Wien) ist eine der traditionsreichsten medizinischen Ausbildungs-
und Forschungsstatten Europas. Mit fast 7.500 Studierenden ist sie heute die gréf3te medizinische Ausbildungsstatte
im deutschsprachigen Raum. Mit ihren 29 Universitétskliniken, 12 medizintheoretischen Zentren und zahlreichen
hochspezialisierten Laboratorien zahlt sie auch zu den bedeutendsten Spitzenforschungsinstitutionen Europas im
biomedizinischen Bereich. Fur die klinische Forschung stehen tber 48.000m?2 Forschungsflache zur Verfuigung.

CeMM (Forschungszentrum fur Molekulare Medizin der Osterreichischen Akademie der
Wissenschaften) — Kurzprofil

Das CeMM ist eine internationale, unabhéngige und interdisziplindre Forschungseinrichtung fir molekulare Medizin.
+Aus der Klinik fur die Klinik“ — orientiert sich das CeMM an den medizinischen Erfordernissen und integriert
Grundlagenforschung sowie klinische Expertise, um innovative diagnostische und therapeutische Anséatze zu
entwickeln. Die Forschungsschwerpunkte sind Krebs, Entziindungen und Immunstérungen.

Infos: www.cemm.oeaw.ac.at.

Seite 3von 3



