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~ORPHAN DISEASES" - WAISENKINDER DER MEDIZIN

Seltene Erkrankungen sind haufig, ein Paradox?

4 Millionen Menschen sind in Deutschland von einer der mehr als 5.000
Seltenen Erkrankungen betroffen.

Sehr viele dieser Erkrankungen beginnen bereits nach der Geburt oder im
frihen Kindesalter und sind noch nicht heilbar, begrenzen die Lebenszeit der
betroffenen Menschen und beeintrachtigen die Lebensqualitat, auch der
Angehorigen.

~Seltene Erkrankungen sind
keine Raritat, sondern
Realitat.”

Eva Luise Kdhler

KLINIKUM DER UNIVERSITAT MUNCHEN®
FRIEDRICH-BAUR-INSTITUT



Patientenregister: Nutzen und Erfordernisse; S. Thiele

~ORPHAN DISEASES"

Man schatzt, dass in Europa etwa 200.000 Menschen von einer
neuromuskularen Krankheit betroffen sind.

Problematik: fragmentierte Erforschung dieser Krankheiten.

Wege finden, Spitzenforscher, Kliniker und Firmen zusammenzufihren, die in
Europa in Partnerschaft mit Patientenorganisationen an der Entwicklung von
Behandlungsmethoden arbeiten
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around the world...

KLINIKUM DER UNIVERSITAT MUNCHEN®
FRIEDRICH-BAUR-INSTITUT



Patientenregister: Nutzen und Erfordernisse; S.

IM HINTERGRUND: DIE
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Start des EU-Netzwerks TREAT-NMD am 01.01.2007

Ende der Férderphase am 31.12.2011Stand 2016: 39 nationale Register flr
SMA (http://www.treat-nmd.eu/sma/patient-registries/sma/), 1 globales
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WWW.SMA-REGISTER.DE

Vorteile fir registrierte Patienten

Moglichkeit der Teilnahme an klinischen Studien

Feedback hinsichtlich “Standards of Care” und neuen Entwicklungen in der
Forschung

Geflhl zu einer ,,grofleren Gemeinschaft” zu gehoren

Vorteile fir Industriepartner

Klares Konzept der Zielgruppe hinsichtlich Durchfliihrbarkeit und Planung
klinischer Studien

Rekrutierung von Patienten fir klinische Studien

Vorteile fir die Wissenschaft

Informationen zu Natural History, Epidemiologie und medizinischer
Versorgung

Beziehung zwischen Genotyp und Phanotyp zum besseren Verstandnis
genetischer Erkrankungen
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GESETZ VON LASAGNA

Dr. Louis Lasagna

The number of patients predicted by investigators typically plummets cases fO r YO ur Stu dy

by up to 90% at the start of a study (attributed to Dr Louis Lasagna).

Lasagna’s Law
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“The number of patients available to join a trial drops by
90% the day a trial begins.
They re-appear as soon as the study is over.”

6 06.05.16

Louis Lasagna (1923-2003)

Lasagna's law (1979)

In clinical research the prevalence of any
disease falls to about 10% of what you
thought it was the day you start to look for

(Lasagna L, Clin PharmacolTher. 1979; 25(5Pt2):751-3)
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PATIENTENREGISTER UND GESUNDHEITSOKONOMISCHE
EVALUIERUNG UND MODELLIERUNG

INNOVATIVER BEHANDLUNGSANSATZE FUR PATIENTEN MIT
SPINALER MUSKELATROPHIE - ERSTE ERGEBNISSE
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PATIENTENREGISTER UND GESUNDHEITSOKONOMISCHE

EVALUIERUNG UND MODELLIERUNG
INNOVATIVER BEHANDLUNGSANSATZE FUR PATIENTEN MIT
SPINALER MUSKELATROPHIE - ERSTE ERGEBNISSE

100%
%
90%
o 80% 7%
=
% 70%
o
3 60% 4%
e 50%
@
S 40%
2
e
2 30% 25% 25%
N 20%
5
10% 6%
os ML |MET]
: < &
3 0 o
) .&‘.’ a‘_&
A ¥ P
06\ @60& o&og Ca
A i
we© ec;\@\‘j' Q% N
o\)\Qo OKQQ =2
N
ol

M smA |
M@ sMA Il 100% 99%
O] SMA Il 96% 0
88%
79% 79%
— 75%
67% 67%
58%
45%
33%
28%
24% poe
17% 17%
14% H
8% 8% o
7% 7% 7%
2%
EI l Niml (NiE IS Nim I8
% Ay
e’(\\ oo}"’ < 6‘?’0 &Qxy\ \‘\\\o p o
ee;\‘g & o 0_’\“"@ o N 06\ oo"’g
'\(\q R N . -\\’)ﬂ\o 0(\) Q‘ﬂe ('\\(\ W 066\
o & e @&
N ‘3‘\ o2 R
(\\ \& Q&
3° O
W 60'\\\\
@

9 06.05.16

KLINIKUM DER UNIVERSITAT MUNCHEN®
FRIEDRICH-BAUR-INSTITUT




Patientenregister: Nutzen und Erfordernisse; S. Thiele

REGISTERTEILNEHMER: N=637

e RS T A A L Ve
& 3803 S

LA X

< ~Stupsk \
/ Gdafhsk-
~_Koszali 3
Rostock o S szalin bE'
Libeck - -

3. o chwerin (
i )go, § Szczecin Grudzla
!
G gen. s

Depy Holders 1 / % ©
® 7 \JE men
Alkmiil‘. 4 r‘-

da o )

b.‘:' \‘i‘-.
4

Wroctaw
‘, =

_Czet

Watbrzych ©0poln ®

©

Gliwice -
O, <

s

Ostrava
®

Frankfurt am Mai ) Vs-\ 7

0

\O'r Bud
Szombathely e =8
o N4 (“

Zalaegerszeg i
® oA

Kaposvi
g
C!
Q@]

Osijek
/@

KLINIKUM DER UNIVERSITAT MUNCHEN® s
FRIEDRICH-BAUR-INSTITUT



ANSPRECHPARTNER:

Simone Thiele

Friedrich-Baur-Institut

Ludwig-Maximilians-Universitat
Mlinchen, Deutschland

E-Mail: Simone.Thiele@med.Imu.de

Internet: www.baur-institut.de
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