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Neues EU-Projekt zu Diagnose und Therapie fir sel-
tene Erkrankungen

Institut fir Medizinische Genetik und Angewandte Genomik der Uni-
versitat Tubingen koordiniert Flagschiffprojekt der Europaischen
Union zu seltenen Erkrankungen.

TlUbingen, den 05.11.2012

12 Millionen Euro stehen dem Institut fir Medizinische Genetik und An-
gewandte Genomik der Universitat Tubingen und seinen 18 Partnern aus
acht europaischen Landern, den USA und Australien ab Oktober 2012 fur
die kommenden funf Jahre zur Verfugung, um auf dem Gebiet der Erfor-
schung seltener Erkrankungen Mal3stébe zu setzen. Das Projekt Neuro-
mics, das vom Institutsdirektor Professor Olaf Riess koordiniert wird, kon-
zentriert sich dabei auf die seltenen neurodegenerativen und neuromus-
kularen Erkrankungen. Etwa 500.000 Patienten sind in Europa von die-
sen Erkrankungen betroffen.

Das Neuromics Konsortium, dem sowohl fiihrende akademische Institute
als auch privatwirtschaftliche Unternehmen angehdren, setzt insbesonde-
re auf modernste Technologien, um die Diagnostik zu revolutionieren und
um Therapien zu entwickeln, die auf Krankheitsmechanismen beruhen.
Fir zehn Erkrankungen bzw. Erkrankungsgruppen wie Ataxie, spastische
Paraplegie, Morbus Huntington, Muskeldystrophie oder spinale Mus-
kelatrophie will Neuromics Ergebnisse erreichen, die sofort in der Klinik
angewendet werden kdnnen und somit einen unmittelbaren Nutzen fur
die Patienten schaffen.

Professor Olaf Riel3 erklart: ,Im Mittelpunkt der Arbeit unseres Institutes
stehen insbesondere die seltenen neurologischen Erkrankungen. Inso-
fern freut es uns sehr, dass wir mit unserem Projekt die Gutachter Uber-
zeugen konnten. Die kommenden flnf Jahre bieten fiir die diagnostische
und therapeutische Erforschung der seltenen neurodegenerativen und
neuromuskularen Erkrankungen die einmalige Chance, fir die Mehrzahl
der Erkrankungen eine Diagnostik zu etablieren und fiir einige eine The-
rapie zu entwickeln.”

Auf der grundlegenden Verbesserung der Diagnostik dieser seltenen Er-
krankungen liegt ein Hauptaugenmerk des Projektes. Aufgrund moderns-
ter Sequenziertechnologien besteht neuerdings die Moglichkeit, eine
Vielzahl von Genen bzw. Genabschnitten gleichzeitig zu untersuchen.
Sowohl das Finden von bereits bekannten genetischen Veranderungen
als auch das Finden von neuen Veranderungen wird dadurch deutlich
einfacher, schneller und preiswerter. Fir die seltenen neurodegenerati-
ven und neuromuskularen Erkrankungen bedeutet das, dass die Diag-
nostik, die bisher oft der Suche nach der Stecknadel im Heuhaufen glich,
mit Neuromics in der Lage sein wird, den Heuhaufen in seinen einzelnen
Bestandteilen auf einmal zu untersuchen.
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Far die Erkrankungsgruppen der Ataxien und der spastischen Spinalparaplegien haben das Institut
fur Medizinische Genetik und Angewandte Genomik (Professor Olaf Riess, Professor Peter Bauer)
und das Zentrum fir Neurologie (Professor Ludger Schdls) der Universitat Tibingen bereits wichti-
ge Vorarbeiten fur Neuromics geleistet. Fir beide Erkrankungsgruppen wurden sogenannte diag-
nostische Panel entwickelt, um jeweils mehr als 50 Gene parallel auf krank machende Verénderun-
gen untersuchen zu kénnen. FUr einige Patienten kann die Erfassung der genetischen Grundlage
der Erkrankung durchaus therapeutische Relevanz haben; fir alle Patienten bedeutet es das Ende
einer langen Odyssee der Suche nach der Ursache der Erkrankung und hat in jedem Falle auch
eine groRe Bedeutung fir weitere Familienangehdrige.

Zur Erlangung der Projektférderung durch die Europaische Union musste sich Neuromics im Wett-
streit mit Uber zehn konkurrierenden erstklassigen Projektantrdgen durchsetzen.

Kontakt und weitere Information:

Dr. Holm Graessner, Management des Neuromics Projektes

Universitat Tubingen — Medizinische Fakultat

Institut fir Medizinische Genetik und Angewandte Genomik und Zentrum fir Seltene Erkrankungen
Tel. +49 7071 29-85942

E-Mail: holm.graessner[atimed.uni-tuebingen.de
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