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»Telomeropathieregister Aachen: Forschungs- und
Entwicklungsvorhaben GB-FM 361016

Sehr geehrter Herr Riegel, sehr geehrter Vorstandmitglieder der Stiftung
Lichterzellen,

das Aachener Telomeropathieregister wurde mit Hilfe der Stiftung
,Lichterzellen” im Jahre 2014 ins Leben gerufen. Hintergrund ist die
bereits bestehende Telomerdiagnostik, die in Aachen im Rahmen von
Forschungsprojekten etabliert und seit vielen Jahren zum Ausschluss
einer ,Telomeropathie® im Rahmen der Abkldrung eines neu
aufgetretenen sog. ,Aplastischen Syndroms“ flir Zuweiser unentgeltlich
angeboten wurde, ohne das die Ergebnisse systematisch erfasst und mit
klinischen Parametern abgeglichen werden konnten.

Nach Planung des Registers im Mai 2014 wurden in den folgenden
Monaten die notwendigen regulatorischen Hirden genommen, so dass
das Register nach Vorliegen des positiven Ethikvotums Ende Oktober
2014 mit der Rekrutierung der ersten Patienten beginnen konnte.

Ziel des Registers ist es, die zur Telomerdiagnostik flihrende, zugrunde
liegende Diagnose, die relevanten klinischen Parameter und die
entsprechende Telomerlange zentral zu erfassen. Weiterhin wird auch die
vorangegangene Diagnostik und Therapie dieser Patienten mit
aplastischen Syndromen und weiteren Telomeropathie-assoziierten
Erkrankungen dokumentiert um kiinftig Rickschlisse auf die Versorgung
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Nach Initierung des Registers im Oktober 2014 konnten bis Ende Januar 2015 bereits Uber 40
Patienten eingeschlossen werden, was die Notwendigkeit des Registers weiter unterstreicht. Neben
den erwarteten hdmatologischen Systemerkrankungen, die mit einem Versagen der blutbildenden
Funktion des Knochenmarks vergeseklischaftet sind, wurden auch vereinzelt Proben von patienten
mit Verdacht auf nicht-hdmatologische Manifestationen einer Telomeropathie eingeschlossen
(Abbildung 1, siehe Anhang).

Uber Beitrage im Arbeitskreis ,Nicht-maligne Hamatologie® und auf wissenschaftliche
Ubersichtsvortrage lber ,Telomeropathien als ursachliche Grundlage Aplastischer Syndrome“ auf
der Jahretagung der Deutschen Gesellschaft fir Himatologie und Onkologie (DGHO) in Hamburg
2014 konnte das Register dem breiteren deutsch-sprachigen hdmatologischen Fachpublikum weiter
bekannt gemacht. Dadurch konnten weitere Einsender und erstmalig mit der Universitat Salzburg
auch ein Zentrum aus Osterreich als Einsender gewonnen werden. Damit schliesst das Register
mittlerweile neben den deutschen Zentren (siehe Abbildung 2, siehe Anhang) aus allen
deutschsprachigen L&ndern und auch aus dem nicht-deutschsprachigen europdischen Ausland
Patienten ein.

Aachen, den 6. Februar 2015

Prof. Dr.“ﬁcWendorf

o

Dr. med Fabian Beier




Anhang: Verteilung der bisherigen Einsendung nach Verdachtsdiagnose

Abbildung 1: Verteilung der bisherigen Einsendung nach Verdachtsdiagnose:
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Abbildung 2: Ubersicht iiber die bisher teilnehmenden Zentren aus Deutschland:
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