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Warum sind Telomeropathien wichtig?

Gemeinsame Symptome —
Verschiedene Ursachen
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Events

Primar Ursache:
Autoimmunangriff auf die
Blutstammazellen (ca.80%)

Idiopathische AA

Genetische Ursachen:
Fanconi-Anamie (bis 35J)
Telomeropathien ( alle
Alter) (ca.10%)

| Schwer unterscheidbar |

Immunsuppressive
Therapie

Stammezelltransplantation
Telomeraseaktivierung

Unterschiedliche Therapien -> Kein Ansprechen der
Telomeropathien auf Inmunsuppressive Therapie
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Flow-FISH Mittel der Wahl
zur Identifzierung von
Telomeropathie-Patienten



Geschichte des Aachener Telomeropathie-
registers
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Start flow-FISH in Aachen: Start Next-Generation-
Routineuntersuchung  flow- Sequencing in bekannten
FISH Screening um Telomeropathie-Genen
Telomeropathienpatienten zu
identifizieren

Kooperation mit Repeat
Dx. Flow-FISH auf
weltweit hochstem
Standard

- 2011 | 2015 2016
-| 2005 2014 2016

flow-FISH in PNH: Start des ,Aachener Start einer interdiziplinaren

Doktorarbeit bei Telomeropathie-Register and Sprechstunde fiir Telomero-

Tim Brimmendorf aplastische Syndrome mit Hilfe pathiepatienten in Aachen
der Stiftung Lichterzellen




Patientenzahl

Stand des Register 03/2021

800+
600+
400+

200+
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Jahre seit Registerstart

85% aller Einsendungen aus den
Unikliniken (n=35)
15% der Einsendungen aus kleinen

Krankenhausern oder Praxen (n=72)
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* 760 Patienten mit Telomerlangenscreening (02/2021) seit November 2014

e Ca. 120 Patienten pro Jahr im Register —
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Wa; ISt dl_e Einsendediagnose bel RWTHACHEN
Registereinschluss?

EINSENDEDIAGNOSEN

Sonstige

Lu nﬁg'ﬁ?ﬂ) gsBeMF

OCC
AML

MDS

AA-PNH
PNH

Centrum fur Integrierte Onkologie
Beier F. and Briimmendorf TH urplblished Eite
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Wie haufig findet man eine Telomeropathie ? RWTHAACHE N

AA Cytopenia DKC

Aplastische Anamie *

| Inherited Bone Marrow Failure
Syndrome
l ausgeschlossen? 2

MDS/AML C:! .
Telomerldngenuntersuchung _— oo A
Chromsomenbriichigkeit H unauffallig 3/v 3 Lr | n g
[ Progress ] [ Therapieindikation s ]
aufféllig

[Telomeropathie4 ] [ Fanconi Andmie s

H

< 50 Jahre~

|
Verankerung in den AA Leitlinien (Onkopedia)

> 50 Jahre”

l Watch & Wait

B Pts. undergoing TL screening M Pts. undergoing TL screening and molecular NGS screening = Ptswith molecular confirmed known DKC causing muation

1Tl e Ulinvivyie

Beier F. and Brimmendorf T:H: unpublished



Warum Diagnostik auf ALt
Erworben vs. Nicht erworben ? -

Jede 11. aplastische
& Anamie ist eine
| Telomererkrankung

Alle 11 Minuten
verliebt sich ein
Single lber
o Telomer
Parship ¢ :
ship register

Jetzt parshippen

Centrum fur Integrierte Onkologie .
Aachen Bonn KéIn Dusseldorf Seite 7
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Wo geht die Reise hin? UNIKLINIK
Das Aplastische Anamie — Bone Marrow Failure — B
(AA-BMF)-Register

EINSENDEDIAGNOSEN

Sonstige

Lungg?\?ﬂ) SSEMF

occC
AML

MDS

AA-PNH

L Der groRte Teil der Registerpatienten sind Patienten mit aplastischer Andmie
O Fiir AA Patienten gibt es aktuell kein Register im deutschsprachigen Raum.

O Register fiir Therapiefragen auBerordentlich wichtig:
» Faktoren fiir Therapieansprechen, Spatfolgen, Therapieende, Therapiekombinationen etc.

O Fazit: Erweiterung des Telomeropathie Registers hin zu einem AA-BMF Register um die Versorgung
der Patienten weiter zu verbessern Cl®

“entrum fur Integrierte Onkologie .
Aachen Bonn KéIn Dusseldorf Seite 9



Start ab April 2021: Das AA -BMF Register UNIKLINIK
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UK Aachen:
Prof. Brimmendorf/Dr. Panse/PD Dr. Beier

UK Dusseldorf: Prof. Germing

UK K&In: PD Dr. Holtik

UK Bonn: Dr. Holderiedt

Ulm: Dr. Hochsmann/Prof. Schrezenmeier
UK Mainz: Prof. Radsack

UK Erlangen: Prof. Mougiakakos

UK Regensburg: Dr. Jakob

MH Hannover. Prof. Heuser

UK Hamburg: Dr. Schaffhausen

Charité Berlin: Dr. Schwartz/PD. Dr. Hansmann
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Danke Schon
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Stiftung zur Hilfe bei PNH/AA Aachen AA-BME Team
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MH Hannover. Prof. Heuser
UK Hamburg: Dr. Schaffhausen

Charité Berlin: Dr. Schwartz/PD. Dr. Hansmann
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Blutspende Ulm
Danke an alle PaCtiéenten und Angehorigen

www.telomeropathie:ukaachen.de



