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Die Erhebung seltener neurologischer Erkrankungen im Kindesalter 
(ESNEK)

SCHRÖDER, S., BROCKMANN, K.

Ankündigung

Seltene Erkrankungen

Der derzeitigen europäi-
schen Definition zufolge gilt 
eine Erkrankung als selten, 
wenn weniger als einer von 
2.000 Menschen betroffen 
ist. Etwa 7.000 bis 8.000 Er-
krankungen der ca. 30.000 
bekannten Krankheiten wer-
den als selten eingestuft. In 
Deutschland leiden mehr als 
vier Millionen Menschen an 
einer seltenen Erkrankung, in 
der Europäischen Union sind es 
etwa 30 Millionen (2, 4, 5, 6). 
Über 80% der seltenen Erkran-

kungen sind auf eine geneti-
sche Ursache zurückzuführen, 
meist manifestieren sie sich im 
Kindes- und Jugendalter. 

Basierend auf einer Emp-
fehlung des Rates der Europäi-
schen Union für eine Maßnah-
me im Bereich seltener Krank-
heiten vom Juni 2009 wurde 
in Deutschland im März 2010 
das Nationale Aktionsbündnis 
für Menschen mit seltenen 
Erkrankungen (NAMSE) ins 
Leben gerufen. Dieses Bündnis 
zwischen dem Bundesminis-
terium für Gesundheit (BMG), 
dem Bundesministerium für 

Bildung und Forschung (BMBF) 
und ACHSE e. V. (Allianz Chro-
nischer Seltener Erkrankun-
gen) mit 25 weiteren Partnern 
aus allen Bereichen des Ge-
sundheitssystems soll Maß-
nahmen für die Verbesserung 
der gesundheitlichen Situation 
von Menschen mit seltenen Er-
krankungen koordinieren und 
Modellprojekte und weitere 
Aktionen im Bereich der sel-
tenen Erkrankungen anstoßen. 
Dazu zählt insbesondere auch 
die Förderung der Bildung von 
Fachzentren. Seither sind in 
Deutschland etwa 20 Zentren 

für seltene Erkrankungen mit 
unterschiedlichen  Schwer-
punkten gegründet worden.

ESNEK
Hier stellen wir Ihnen die 

„Erhebung Seltener Neurologi-
scher Erkrankungen im Kindes-
alter (ESNEK)“ vor, ein neues 
Instrument zur Förderung von 
klinischen Forschungsprojek-
ten auf dem Gebiet seltener 
kinderneurologischer Krank-
heiten (1). 

ESNEK wurde in den ver-
gangenen Monaten im Rah-
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men des neugegründeten Göt-
tinger „Zentrums für seltene 
neurologische Erkrankungen 
im Kindes- und Jugendalter 
(GoRare)“ aufgebaut.

Eine ausreichend große 
Patientenkohorte ist eine der 
Voraussetzungen für viele kli-
nisch-wissenschaftliche Pro-
jekte im Zusammenhang mit 
seltenen Erkrankungen, ob es 
nun um Gen-Identifizierung, 
phänotypische Variabilität, 
natürlichen Langzeitverlauf 
oder Therapiestudien geht. 
Manchmal findet man über 
gut organisierte Selbsthilfe-
gruppen weitere Patienten, 
aber für viele Krankheiten gibt 
es die noch nicht. Die ESPED 
(Erhebungseinheit für Seltene 
Pädiatrische Erkrankungen in 
Deutschland, www.esped.uni-
duesseldorf.de) in Düsseldorf 
arbeitet seit über 20 Jahren 
mit einem sehr erfolgreichen 
Konzept daran, derartige Ko-
horten für seltene Erkrankun-
gen aus allen Teilgebieten der 
Pädiatrie zu rekrutieren (3). 
Mit der ESNEK orientieren wir 
uns an diesem Vorbild, und das 
Konzept der ESNEK ist auch in 
enger Abstimmung mit dem 
Gründer der ESPED, Prof. Dr. 
Rüdiger von Kries, entstanden.

Wir haben in den vergan-
genen Monaten aus öffentlich 
zugänglichen Quellen (Ge-
sellschaft für Neuropädiatrie, 
Google, Ärztekammern u. a. m.) 
eine Liste der E-Mail-Adressen 
weitgehend aller Kinder- und 
Jugendärzte mit Schwerpunkt 
Neuropädiatrie in Deutschland 
zusammengestellt. Diese Liste 
wurde freundlicherweise von 
Dr. Andreas Sprinz, Mitglied 
des Vorstandes der GNP, noch-
mals geprüft und ergänzt, sie 
umfasst jetzt ca. 1.200 E-Mail-
Adressen. Unsere E-Mail-Liste 
für Österreich und die Schweiz 
ist noch unvollständig.

ESNEK fragt mit einer Rund-
mail an alle Neuropädiater in 
Deutschland, Österreich und 

der Schweiz nach einer spezi-
ellen seltenen neurologischen 
Erkrankung des Kindes- und 
Jugendalters. Angeheftet an die 
E-Mail wird ein PDF mit einem 
kurzen Exposé, in dem die klini-
schen Kriterien der Diagnose und 
die Fragestellung des Projektes 
dargestellt werden. Wir bitten 
die angeschriebenen Neuropä-
diater dann nicht etwa um die 
Übermittlung der Kontaktdaten 
des Patienten, dies wäre natür-
lich datenschutzrechtlich nicht 
möglich. Vielmehr bitten wir 
um eine einfache Antwortmail 
mit der Zahl der Patienten mit 
dieser Diagnose, die dem einzel-
nen Kinderneurologen bekannt 
sind. 

Anders als ESPED ermitteln 
wir aber nicht Inzidenzen (ES-
PED fragt monatlich, 12-mal 
in einem Jahr, nach Neuer-
krankungen im vergangenen 
Monat), sondern Prävalenzen, 
denn die uns interessierenden 
Erkrankungen sind sicher noch 
seltener als die Diagnosen, die 
ESPED im Fokus hat. Wir wer-
den also nach jeder Diagnose 
nur einmal fragen, mit jeweils 
einer Erinnerungsmail nach 4 
Wochen.

Jedem Neuropädiater, der 
Patienten meldet, senden wir 
mit der Post ein Anschrei-
ben zur Weiterleitung an die 
betroffene/n Familie/n zu, in 
dem über Ziel und Zweck des 
jeweiligen Forschungsvorha-
bens informiert wird. Es bleibt 
dann der Familie überlassen, 
ob sie sich an diesem Projekt 
beteiligen möchte. Sofern sie 
einwilligt, wird sie eine ent-
sprechende Einverständniser-
klärung unterschreiben und 
zurücksenden, die wir an die 
jeweilige Studienleitung wei-
tergeben, die dann, in Abstim-
mung mit dem behandelnden 
Kinderneurologen vor Ort, 
Kontakt mit der Familie auf-
nehmen kann. Das ESNEK-
Konzept ist in Abbildung 1 
schematisch dargestellt.

Dieses Instrument soll allen 
klinisch forschenden Neuropä-
diatern im deutschsprachigen 
Raum zur Verfügung stehen. 
Wenn also Dr. A aus der Klinik 
B weitere Patienten mit der Di-
agnose XYZ für eine spezielle 
wissenschaftliche Fragestellung 
sucht, kann er/sie ein Exposé 
des Projektes und ein Anschrei-
ben an die Eltern an ESNEK 
senden. Wir werden dann mit-
tels Rundmail an alle Neuropä-
diater nach Patienten fragen 
und die Rückmeldungen an Dr. 
A weitergeben. Das Ethikvotum 
zu dem jeweiligen Projekt muss 
natürlich von jeder Studienlei-
tung lokal eingeholt werden. 
Das Gesamtkonzept der ESNEK 
ist von der Ethik-Kommission 
der Universitätsmedizin Göt-
tingen genehmigt worden.

Wir erhoffen uns von die-
sem Instrument eine Förde-
rung ganz unterschiedlicher 
wissenschaftlicher Projekte 
auf dem Felde seltener kinder-
neurologischer Erkrankungen 
und schließlich eine bessere 
Betreuung und Versorgung der 
Patienten. 
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