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Modedesigner Thomas Rath exzihlt,
warum er sich fiir Mukoviszidose-Betroffene engagiert.

Genetische Beratung Hereditares Angioodem Morbus Addison
Lassen Sie sich Der lange Weg zur Denken Sie an die
testen Diagnose Nebenniere!
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Heute ist der Tag der Seltenen Erkrankungen, an dem wir alle an die

,Waisen der Medizin“

denken wollen.

Solidaritat

ohne GGrer

nter diesem Motto steht
der diesjahrige Tag der
Seltenen Erkrankungen,
der international began-
gene Rare Disease Day.
Weltweit richten Politi-
ker, Arzte, Wissenschaft-
ler, Angehorige, Freunde und Familien
ihren Blick auf ,Seltene Erkrankungen®.
Als Schirmherrin der ACHSE, der Alli-
anz Chronischer Seltener Erkrankungen
eV.,,mochteich Sie ermutigen: Schenken
Sie den ,Waisen der Medizin“ Thre Auf-
merksamkeit,nehmen Sie Anteil an den
schweren Schicksalen, die viele Famili-
en aufgrund der zumeist unheilbaren Er-
krankungen tragen, helfen Sie mit und
lassen Sie uns gemeinsam etwas bewe-
gen - in Solidaritéit ohne Grenzen!

Selten ist gar nicht so selten
9 Eine Erkrankung gilt als selten,
wenn weniger als fiinf von 10.000
Menschen das spezifische Krankheits-
bild aufweisen. Es gibt rund 6.000 ver-
schiedene Seltene Erkrankungen.Insge-
samt schatzt man,dassallein in Deutsch-
land rund vier Millionen Betroffene le-
ben. Das sind rund fiinf Prozent der Be-
volkerung, jede oder jeder Zwanzigste,
potenziell ein Kind in jeder Klasse.

Warum ,Waisen der Medizin“?

9 Stellen Sie sich vor, Ihr Kind leide
plotzlich an wunerklirlichen

Schmerzen oder verliere die Balance,ver-

,ES gibt rund

6.000 ver-
schiedene
Seltene Er-
krankungen.
Insgesamt
schatzt man

H

dass allein in
Deutschland

rund 4 Milli-
onen Betrof-
fene leben.”

Eva Luise Kohler,
Schirmherrin
ACHSE e.V.

lerne das Laufen oder die Sehkraft ver-
schlechtere sich plétzlich und unaufhor-
lich. Sie konsultieren viele Arzte, doch
niemand findet den Ursprung des Lei-
dens.

80 Prozent der Seltenen Erkrankun-
gen sind genetisch bedingt. Die Symp-
tome sind komplex. Zudem haben Arzte
bedingt durch die Seltenheit der Erkran-
kungen nur wenig Erfahrung in der Pra-
xis. Informationen sind kaum vorhan-
den oder nur schwer zugénglich.So dau-
ert der Weg bis zu einer Diagnose oft viele
Jahre.In dieser Zeit leben die Betroffenen
nicht nur mit schwersten Beeintrachti-
gungen, auch die Ungewissheit ist qua-
lend fiir die ganze Familie.

Schon nach der Diagnosestellung wird
schnell klar: Es gibt kaum vorhandene
Therapien und Medikamente, nur weni-
ge Experten. Die Krankheiten sind meis-
tens chronisch und schreiten voran.

Forschung hilft heilen
9 Das Interesse, an Krankheiten zu
forschen, an denen nur wenige
Menschen leiden, ist gering. Diese Publi-
kation stellt einige Forschungsergebnis-
se und entwickelte Therapien vor.Es gibt
eine hoffnungsvolleTendenz,doch bleibt
der Forschungsbedarf weiterhin im-
mens. Heute wird von der Eva Luise und
Horst Kohler Stiftung ein Forschungs-
preis an ein vorbildliches Forschungs-
projekt im Bereich Seltene Erkrankun-
gen verliehen. Bereits zum sechsten Mal

,die Betroffenen einer Seltenen Erkrankung

unterstiitzt der mit 50.000 Euro dotierte
Preis ein Forschungsvorhaben mit ho-
hem Patientennutzen. Der Preis schafft
Offentlichkeit und sit einen Keim in der
Forschungslandschaft; denn Forschung
hilft heilen.

Den Seltenen eine
Stimme geben
9 Einzeln werden die Betroffenen
tiberhort, ihre drangenden Proble-
mewenig wahrgenommen.Deshalb gibt
es die ACHSE, ein Netzwerk von und fiir
Menschen mit Seltenen Erkrankungen.
Der Zusammenschluss aus Selbsthilfeor-
ganisationen gibt ,den Seltenen eine
Stimme“ in Gesellschaft, Politik und im
Gesundheitswesen. Aktuell arbeitet die
ACHSE in einem gemeinsamen Biindnis
mit dem Bundesgesundheitsministeri-
um, dem Bundesforschungsministeri-
um und weiteren 23 relevanten Akteuren
an einem Aktionsplan fiir Menschen mit
Seltenen Erkrankungen, der noch in die-
sem Jahr fertiggestellt wird. Ein wichti-
ger Schritt in die richtige Richtung, um
die benachteiligte Versorgung der Men-
schen zu verbessern.

Moge Sie die folgende Lektiire am Tag der
Seltenen Erkrankungen zum Nachden-
ken anregen. Die ,Waisen der Medizin“
brauchen unsere Solidaritit.

Thre &va Levse Keshler

Hans Plotka
HAE-Patient seit Uber
20 Jahren
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,Obwonhl ich eine
schwere Krankheit
habe, ist mein Leben
heute wieder lebens-
wert.”
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Gefallt es Ihnen?

ANZEIGE

Wirksamkeit von Therapien nutzen.

und Schlaganfall zu entwickeln.

Ziel ist es, stérker individualisierte Diagno-
se- und Therapiestrategien fir bedeutsame
Volkskrankheiten wie chronisches Nierenver-
sagen, Depression, Fettleber, Herzinsuffizi-
enz, Metabolisches Syndrom, Parodontitis

Zu diesem Zweck bauten die Greifswalder
Arzte und Wissenschaftler im Rahmen des
Projektes GANI_MED (Greifswald Approach
to Individualized Medicine) eine zukunftswei-
sende Infrastruktur auf, die eine leistungsfa-
hige Krankenhausinformatik mit einer auto-
matisierten Biobank und modernsten bild-
gebenden Methoden bzw. molekularbiolo-
gischen Analyseverfahren vereint. Gleicher-
maBen wurden datenschutzrechtliche und
patientenethische Konzepte entwickelt und

Manuela S
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i

Herzinsulfizions

Schlagantall

m Hisreninsufflizienz

Metalb, Syndrom

Fettleber

, Sozialminist

umgesetzt. An einer der fortschrittlichsten
Universitatskliniken Europas kénnen die Pa-
tienten damit in einer bisher nicht dargestell-
ten Dimension untersucht werden.

Zur Identifikation krankheitsrelevanter Fakto-
ren stehen zusatzlich die epidemiologischen
Daten der Greifswalder Study of Health in

erin in Mecklenburg-Vorpommern, driickt am 07.07.2011 den symboli-
schen Startknopf fiir das GANI _MED Projekt an der Universitdtsmedizin Greifswald.

Pomerania (SHIP) zur Verfligung. Ein Teil die-
ser Ergebnisse wird strukturiert an den Pati-
enten Uberprift und weiterentwickelt, um ei-
ne praktische Anwendung zu erméglichen.

Die aufgebaute wissenschaftliche und kli-
nische Infrastruktur steht als Ressource fur
die Individualisierte Medizin der oben ge-

INDIVIDUALISIERTE MEDIZIN IM PRAXISTEST

An der Ernst-Moritz-Arndt-Universitat Greifs-
wald entwickeln Arzte, Grundlagenwissen-
schaftler, Epidemiologen, Ethiker und Ge-
sundheitsdkonomen ein umfassendes Kon-
zept zur Individualisierten Medizin. Der Fo-
kus richtet sich auf die Entwicklung neuer
Versorgungspraktiken, die Biomarker zur sys-
tematischen Vorhersage von Erkrankungsri-
siken bzw. -verlaufen und zur Vorhersage der

dert.

nannten Volkskrankheiten und auch selte-
ner Erkrankungen zur Verfigung und wird
im Rahmen nationaler und internationaler
Forschungskooperationen genutzt. Mit den
entwickelten Methoden, der Expertise und
dem zur Verfligung stehenden Biomaterial
besteht hierbei die Chance, zur Erforschung
seltener Erkrankungen beitragen zu kénnen.

GANI_MED verfolgt die Idee der Individuali-
sierten Medizin ganzheitlich und nachhaltig.
Hierfir werden in einem breiten, interdiszip-
linaren Ansatz universitare, auBeruniversitare
und industrielle Partner aus dem In- und Aus-
land partnerschaftlich integriert.

Das zukunftsorientierte Forschungsprojekt
wird im Rahmen des Programms »Spitzen-
forschung und Innovation in den Neuen Lan-
dern« vom vom Bundesministerium fur Bil-
dung und Forschung und dem Land Meck-
lenburg-Vorpommern tber finf Jahre gefor-

Koordinatoren des Verbundes:
Prof. Dr. Hans Grabe und

Prof. Dr. Henri Wallaschofski
www.gani-med.de

GANI ./ MED
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ViroPharma ist stolz darauf, zu den Sponsoren
des Internationalen Tags der Seltenen
Erkrankungen zu zahlen.

Wir stellen uns in den Dienst von Menschen
mit seltenen und potenziell lebensbedrohlichen
Erkrankungen wie hereditarem Angioddem und
Nebenniereninsuffizienz — mit einer einfachen
Mission: Patienten Hoffnung zu geben.

ViroPharma ist ein wachsendes, weltweit
tatiges Spezialunternehmen im Bereich
Biopharmazie, das innovative, auf die
Bediirfnisse von Patienten und Arzten
abgestimmte Therapielosungen entwickelt,
um zur Wiederherstellung von Gesundheit
beizutragen und Leben zu retten.

©2012/2013 ViroPharma Incorporated. Alle Rechte vorbehalten. VIROPHARMA
und das ViroPharma-Logo sind Markenzeichen von ViroPharma Incorporated.
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Frage: Sind Schwellungen von Haut oder Schleimhauten im-
mer allergische Reaktionen?
Antwort: Haufig schon, doch sehr selten handelt es sich um

ein Hereditires Angioodem (HAE), das meist erst vom Spezialis-

ten erkannt wird.

VERWECHSLUNGSGEFAHR
BIRGT LANGEN WEG Z
RICHTIGEN DIAGNOSE

Dr. med. Jens
Greve

Mitglied im An-
giobdemteam der
Hals-Nasen-Oh-
ren-Klinik des Uni-
versitatsklinikums
Essen

Wer selbst von Allergien betrof-
fen ist, weif}: Thre Ursachen lassen
sich selten klar diagnostizieren.
Doch wenn immer wieder starke
Schwellungen der Haut oder der
Schleimhéute auftreten und diese
zur Folge haben, dass die Betroffe-
nen im Akutfall unter Erstickungs-
anfillen und starken Schmerzen
des Magen-Darm-Traktes leiden,
kann mehr dahinter stecken. In
sehr seltenen Fillen verbirgt sich
hinter den Schwellungen die Erb-
krankheit Hereditdres Angioddem,
kurz HAE. Wer von der Krankheit
in der eigenen Familie weif}, soll-
te im Arztgesprach unbedingt da-
von berichten. Denn aufgrund ih-
res seltenen Auftretens wird sie in
der Regel erst vom Spezialisten di-
agnostiziert. Betroffene, die nichts
von einer genetischen Belastung
aus der Familie wissen,haben hau-
fig einen langen Weg vor sich, bis
die Diagnose feststeht.

Eine diagnostische Selten-
heit

Wie kommt es zu den starken
Schwellungen im und am Korper,
die besonders im Hals-Kopf-Be-
reich bedrohlich verlaufen kon-
nen? HAE-Betroffene leiden auf-

GESCHWOLLEN. Schuld ist keine Allergie, sondern ein Hereditdres Angio6dem.

grund einer Mutation an einem
Mangel des Eiweif3stoffes C1-In-
hibitor. Dieses Protein kontrolliert
bei gesunden Menschen iiber das
Enzym Kallikrein die Herstellung
des Hormons Bradykinin, Auslo-
ser der Schwellungen. ,Man un-
terscheidet drei HAE-Typen®, er-
lautert Dr. Jens Greve, Spezialist
im Angio6demteam der Hals-Na-
sen-Ohren-Klinik des Universi-
titsklinikums Essen. ,,Bei Typ 1 ist
die Konzentration des C1-Inhibi-
tors im Blut zu niedrig. Bei Typ 2
stimmt sie zwar oder ist sogar er-
hoht, doch das Protein ist funktio-
nell inaktiv. Und jiingst beobach-
ten wir einen dritten Typ, bei dem
es nicht durch einen C1-Inhibitor-
Defekt, sondern tiber einen ande-
ren, bisher nicht vollstindig ge-
klarten Mechanismus zu erh6h-
ten Bradykininspiegeln kommt.
Die Patienten leiden jedoch unter
der typischen HAE-Symptomatik.”
Der lange Leidensweg der Patien-
ten entsteht durch die Verwechs-
lungsgefahr ihrer Symptome mit
einer Allergie. Eine Blutuntersu-
chung gibt in der Regel Aufschluss
tiber das Vorliegen von HAE - doch
darauf muss der behandelnde Arzt
erst einmal kommen.

Der lange Weg zur Diag-
nose

Wieselten HAE ist und wie sehr da-
durch die Diagnose erschwert wird,
zeigen die Zahlen: 45 Patienten hat
Dr. Greve im vergangenen Jahr in
der Essener HAE-Sprechstunde be-

Links: HAE-Patientin mit akuter Schwellung. Rechts: Resultat nach der Behand-

lung mit C1-Konzentrat.

FOTO: HAE VEREINIGUNG E.V.

handelt,in ganz Deutschland leben
aktuell rund 1.600 HAE-Patienten.
In ausgewdhlten Universitétskli-
niken in Frankfurt, Mainz, Berlin,
Miinchen, Essen und kiinftig auch
Ulm, an dessen HNO-Klinik der
Spezialist im Frithjahr wechselt,
gibt es spezielle Sprechstunden fiir
HAE-Betroffene und Menschen,
deren Symptome bislang nicht ab-
geklart werden konnten. Mit der
Diagnose kommt fiir viele die Er-
leichterung,denn obwohl HAE un-
heilbar ist, schaffen moderne The-
rapien Abhilfe im Akutfall.

Bewadhrte und moderne
Medikamente helfen

»Schon seit langen hat sich das Zu-
fithren von Ci1-Inhibitor durch ei-
ne intravenose Injektion zur Er-
hohung des C1-Plasmaspiegels be-
wiahrt“ erklart Dr. Greve. ,Es han-
delt sich dabei um ein Blutprodukt,
das absolut sicher vor Ubertragung
von Krankheitserregern ist. Seit
2011 ist der erste nanofiltrierte C1-
Inhibtor aus humanem Blutplas-
ma auf dem Markt, der den Patien-
ten diese Sicherheit aufgrund sei-
ner Herstellung bestmdglich ge-
wihrt.“ Nach einer Anleitung in
der Kliniksprechstunde kénnen
die Betroffenen das Medikament,
das sich zur Akuttherapie sowie
zur Lang- und Kurzzeitprophyla-
xe eignet, selbst applizieren.Ande-
re Medikamente blocken den Re-
zeptor, an dem das Bradykinin an-
dockt und die Schwellungen aus-
16st. Vergleichende Studien exis-
tieren bis dato nicht. Doch: ,Beide
Wirkmechanismen zeigen Erfolge
und stoppen die Schwellungen, die
unbehandelt bis zu fiinf Tage an-
dauern konnen. Die Entscheidung
trifft der Patient im Gesprach mit
seinem Arzt“, so Dr. Greve. ,Denn
bei dieser seltenen Krankheit
kommt es in hohem Mafle darauf
an, individuelle Losungen fiir den
Patienten zu finden.“ Erst wenn
sie greifen,ist dem Betroffenen ein
normaler Lebensalltag moglich.

INES HEIN
redaktion.de@mediaplanet.com
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Koplschmerzen, Schwingel,

Sprachsibrungen, unter Umstinden Sehstirungen,

Jch habe eine
schwere Krankhert,
doch heute Ist
mein Leben wieder

lebenswert'

Wie aus dem Nichts ka-
men die Schwellungen am
Unterleib, als Hans Plotka
Ende 30 war. Die Schmer-
zen trieben ihn zum Uro-
logen, der zundchst eine
Allergie diagnostizierte.

Als die verordneten Kiihlungs-
mafinahmen erfolglos blieben
und stattdessen weitere Schwel-
lungen am Hals auftraten, begab
sich Plotka in die Notfallambu-
lanz der Universitatsklinik Diis-
seldorf, wo er griindlich unter-
sucht wurde. ,,Als man mich da-
mals in die Hautklinik iiberwies,
hatte mir nichts Besseres passie-
ren konnen”, erinnert sich Plotka.
,2Meine Symptome hatten einen
jungen Arzt alarmiert, der mich
an einen namhaften Spezialis-
ten, Herrn Professor Bork, nach
Mainz vermittelte.“ So schnell
wie, die Symptome aufgetaucht
waren, stand die Diagnose fest:
HAE.

Riickzug aus dem Leben

Das war Ende der 1980er-Jah-
re, und Hans Plotka hatte Gliick,
denn bei den meisten HAE-Pa-
tienten lasst die Diagnose lange
auf sich warten. Doch es sollte bis
2005 dauern, bis der Diisseldorfer
wieder einen normalen Lebens-
alltag fithren konnte. ,Es folg-
ten ein paar wirklich schreckli-

dem néchsten Schub, der im Nu
zu bedrohlichen Schwellungen
fiihren kann, zog sich der Friih-
rentner in dieser Zeit vollkom-
men zuriick. Die eingesetzten
Medikamente zur Akutbehand-
lung zeigten zwar ihre Wirkung,
jedoch sehr langsam. An ein nor-
males Leben war nicht zu den-

sen und der intensive Austausch
mit anderen Betroffenen in der
HAE-Vereinigung e.V.gab dem Pa-
tienten besonders in dieser Phase
lebenswichtige Unterstiitzung.

Neustart dank individuel-
ler Therapie

Die rapide Besserung kam 2005.
»,Ich nahm an einer dreijahrigen
Studie fiir einen Bradykinin-Re-
zeptorblocker teil, den ich mir
heute selbst spritze“, berichtet
Plotka. ,Seit 2010 bin ich so gut
eingestellt, dass ich mich wie-
der frei bewegen kann und weif3,
dass mir das Mittel im Akutfall
hilft.“ Seit einem Jahr setzt sich
der Diisseldorfer zusatzlich als
Prophylaxe Spritzen mit nanofil-
triertem Cl-Inhibitor. ,,Heute ha-
be ich nurnoch 20 bis 25 Attacken
pro Jahr“ freut sich Plotka, ,,das
ist eine immense Verbesserung,
die mir durch eine Dauerver-
schreibung und die intensive Be-
treuung des Essener HAE-Teams
ermdglicht wird.“ Sein Ratan alle
Betroffenen: Friihzeitig ein HAE-
Zentrum aufsuchen und die Hilfe
der Spezialisten annehmen. ,,Si-
cherlich habe ich eine schwere
Krankheit“, resiimiert Plotka sei-
ne Situation, ,doch man darf den
Kopf nicht hangen lassen. Meine

&/ SURF-TIPPS

NAMSE

% Das Nationale Aktionsbiind-
nis fiir Menschen mit selte-
nen Erkrankungen ist ein Gremi-
um, das sich fiir die bessere Ver-
sorgung Betroffener einsetzt.

Weiter Informationen
finden Sie unter:
www.namse.de

achse
9 DieAllianz Chronischer Sel-
tener Erkrankungen ist ein
Netzwerk von Selbsthilfeorgani-
sationen, das sich vorrangig fiir
die Wahrnehmung, Unterstiit-
zung und den Austausch von Be-
troffenen auf allen Ebenen ein-
setzt.
Weiter Informationen
finden Sie unter:
www.achse-online.de

Hans Plotka
HAE-Patient seit ken. Die personliche Betreuung
Ui 201 sl durch die Universititsklinik Es- | Seltene Erkrankungen

% Die Praventionsseite des
Bundesministeriums fiir
Gesundheit liefert aktuelle Zah-
len und Forschungsberichte zu
seltenen Krankheiten.

Weiter Informationen

finden Sie unter:
www.bmg.bund.de/praevention/
gesundheitsgefahren/seltene-er-
krankungen.html

»ZWOIf bekannte
seltene Krankheiten*
% Die WDR-Mediathek bietet

einen informativen TV-Bei-
trag von Quarks&Co, unter ande-
rem zu Progerie, Glasknochen-
krankheit, Mukoviszidose, Phe-
nylketonurie und Lupus erythe-
matodes.

Weiter Informationen

finden Sie unter:
www.wdr.de/mediathek

Care-for-Rare
Foundation
9 Die Care-for-Rare Foundati-
on wurde gegriindet, damit
Kinder mit seltenen Erkrankun-
gen schneller Zugang zu einer
modernen genetischen Diagnos-
tik und zu innovativen Therapie-
verfahren erhalten konnen und
den Krankheitsprozess verste-

Lihmungserscheinu » : .
s o che Jahre, in denen ich tiber 100 Arzte und die Medikamente ha- henlernen.

Halsbereich Attacken pro Jahr erlitt“, so Plot- ben mir so geholfen, dass mein Weiter Informationen
Glottisidam ka. ,Besonders gefdhrlich sind Leben heute wieder lebenswert finden Sie unter:
Laryxbdem die Schwellungen am Hals und ist!“ Anderen Betroffenen kann www.care-for-rare.org
e d ich wa i d h
Stimmuversinderungen, Helserkelt, Atemino, er Zun‘ge', ich ware ufn ein Haar as nur Mut machen.
im Extremiall Ersticken schon einige Mal erstickt.“ Auch Orphanet

die kolikartigen Schmerzen im 9 Das Referenz-Portal fiir In-
Darmbereich Bauch wurden zu standigen Be- INES HEIN formationen {iber seltene
Erbeechen, kalikartige Schmerzen gleitern. Alleine aus Angst vor redaktion.de@mediaplanet.com Krankheiten und Orphan Drugs.
Durchfale, Urwohisein . q . B o
" Die Informationen sind fiir die

ase e F . .

Brennen beim o Schmeraen a{lger{lelne f)ffentll(;hkelt zZu
in der Blasen- und Nierengegend, géanglich. Es ist das Ziel von Or-
Beschwerden wie bei giner phanet, Diagnose, Versorgung
Harmwegsinfektion und Behandlung von Patienten
Geschlechtsorgane mit seltenen Krankheiten zu ver-
Schwellungen von Penis und Vagina bessern.

Hautschwellung Weiter Informationen
Spannungs- und Druckgefihl _ finden Sie unter:

& www.orpha.net
Extremitaten (Arme und Being)

normaks Bewegungsablsufe sind eingeschrankt,

Arbeitsabldufe sind eingeschrinkt,

Behindeningen beim Genen, Schuhé passen nicht

GRAFIK: HAE VEREINIGUNG E.V.

MNOOLSHILINHS :0104

ISOLATION. Hans Plotka zog sich immer mehr zuriick.

FOTO: SHUTTERSTOCK
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Die Addison-Krankheit,
auch Morbus Addison, pri-
mare Nebenniereninsuffizi-
enz oder Bronzehautkrank-
heit genannt, ist eine selte-
ne Erkrankung und tritt bei
ungefahr zehn bis vierzehn
von 100.000 Einwohnern in
Westeuropa auf.

MORBUS ADDISON

NEBENNIERENINSUFFIZIENZ
Die Krankheit wird meist durch ei-
ne allméhliche Zerstorung von Tei-

len der Nebennieren verursacht.

Dabei kommt es zu einer vermin-
derten Hormonproduktion der Ne-
bennierenrinde. In Folge dessen
gerdt der Energie- und Minerali-
enhaushalt des Korpers durchei-
nander, was unbehandelt tédlich
endet, wenn die lebenswichtigen
Hormone Cortisol und Aldosteron
vollkommen versiegen und nicht
ersetzt werden.

Verschiedene Formen des
Cortisolmangels

Die primére Nebenniereninsuffi-
zienz wird heute bei mehr als zwei
Dritteln der Patienten durch ei-
ne Autoimmunerkrankung verur-
sacht. Dabei werden Bestandteile
der Nebenniere als ,, fremd“ vom ei-
genen Immunsystem empfunden
und , bekdmpft“, was in der Zesto-
rung der Nebennieren endet. Frii-
her war die Tuberkulose der hau-
figste Grund der Nebennierenzer-
storung, und rangiert heute an
zweiter Stelle.Auch ebenso kénnen
die Nebennieren durch Pilze, Ein-
blutungen, Virusinfektionen (zum
Beispiel HIV), Medikamente, Tu-
moren und Operationen zerstort
werden.

Eine hiufige angeborene Form
der priméaren Nebenniereninsuffi-
zienz ist die kongenitale adrenale
Hyperplasie (adrenogenitales Syn-

EIN UNABHANGIGES PRODUKT VON MEDIAPLANET

drom,AGS),bei der es durch Mutati-
onen im Erbgut zu funktionslosen
Enzymen bei der Hormonproduk-
tion kommt. Am haufigsten ist der
21-Hydroxylase-Mangel, auf den
auch im Neugeborenen-Screening
untersucht wird.

Die sekundire Form der Neben-
niereninsuffizienz beruht auf ei-
ner Funktionsstorung der Hirn-
anhangdriise (Hypophyse) oder
des Hypothalamus. Ist die Funkti-
on dieser Steuerungszentren - et-
wa durch einen Tumor - gestort,
wird die Nebenniere nicht zur Hor-
monproduktion angeregt. Diese
Form der Nebenniereninsuffizi-
enz ist etwas haufiger,und, im Un-
terschied zur priméaren Nebennie-
reninsuffizienz, sind bei diesem
Krankheitsbild oft auch die ande-
ren Hormonachsen der Hypophy-
se betroffen, so dass zusitzlich ein
Ausfall der Schilddriise und der Ge-
schlechtshormone vorliegt. Auch
eine lang andauernde Einnahme
von ,Kortison“-Praparaten (einer
Glukokortikoid-Therapie) kann die
Funktion der Nebennieren beein-
trachtigen. Dabei hemmen die ge-
gebenen Glukokortikoide die Steu-
erungshormone ACTH der Hirnan-
hangdriise und das im Hypothala-
mus gebildete Hormon CRH. Da-
durch fallt die Stimulation der Ne-
bennieren weg und die eigene Cor-
tisolproduktion der Nebennieren-
rinde ,schlaft ein“. Wird das Glu-
kokortikoid-Medikament abrupt
abgesetzt, lauft die korpereigene
Hormonproduktion nicht sofort,
sondern oft nur langsam wieder
an. Dies kann auch eine Addison-
Krise auslosen. Deshalb sollte eine
langer andauernde, hoher dosierte
,2Kortison“-Behandlung nie abrupt
beendet, sondern langsam ausge-
schlichen werden.

Von der Krankheit zur Krise
Die ersten Beschwerden machen

sich oft erst bemerkbar, wenn ein
Grofiteil der Nebennierenrinde
zerstort ist. Die Beschwerden sind
meist schleichend, so unspezifisch
und allgemein,dass oft nichtan eine
Nebenniereninsuffizienz gedacht
wird, oder sogar falsche Diagnosen
gestellt werden. Haufig klagen die
Patienten iiber Miidigkeit und An-
triebsschwiche, sowie Appetit- und
Gewichtsverlust. Dazu konnen Ge-
lenk- und Muskelschmerzen auf-
treten, sowie Verdauungsstérungen
mit Ubelkeit und Erbrechen. Ein Teil
der Patienten leidet auch unter Salz-
hunger, einem starken Verlangen
nach salzigen Nahrungsmitteln.
Auflerdem haben die Betroffenen
oft einen niedrigen Blutdruck mit
Kollapsneigung, bei Kindern kon-
nen auch Unterzuckerungen auf-
treten. Manche Frauen bemerken
den Verlust der Geschlechtsbehaa-
rung, eine Abnahme der Libido und
eine trockene, raue Haut. Charakte-
ristisch ist auch die braunliche Ver-
farbung der Haut und Handlinien,
die jedoch nicht bei allen Patienten
auftritt. Durch diese Verdnderung
kommt auch der Name Bronzehaut-
krankheit.

Liegt eine sekundire Nebennie-
reninsuffizienz vor,sind haufig noch

BAUCHSCHMERZEN?

Bei langer anhaltenden Be-
schwerden sollten Arzte auch
an Morbus Addison denken.
FOTO: SHUTTERSTOCK

andere Hormonachsen betroffen,
wie die Schilddriisenhormonachse
(Frieren,Schwache,Gewichtszunah-
me, Miidigkeit), die Geschlechtshor-
monachse (Libido- und Potenzver-
lust, Ausfall der Monatsblutung bei
Frauen, Infertilitat) und die Wachs-
tumshormonachse (veranderte Kor-
perzusammensetzung,Osteoporose,
Leistungsmangel).

Bleibt die Nebenniereninsuffizi-
enz unentdeckt und unbehandelt,
so kann sie - vor allem durch Belas-
tungssituationen (Krankheit,Stress,
Operation) - in einer Addison-Krise
enden. Dabei handelt es sich um ei-
nen lebensbedrohlichen Zustand,
dessen Kennzeichen Schmerzen im
Bereich von Bauch und/oder Flan-
ken, Riicken oder unterem Brust-
korb, Ubelkeit und/oder Erbrechen,
gelegentlich einem harten Bauch,
Fieber, Bewusstseinseintriibung bis
hin zum Koma, massive Austrock-
nung des Korpers, schwerer Blut-
druckabfall, Unterzuckerung und
manchmal Nierenversagen sind.
Nicht erkannt und nicht behandelt
fiihrt dies zum Tode.

FRANZISKA MANSKE
redaktion.de@mediaplanet.com
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Sekundire und Tertiare Nebennierenrindeninsuffizienz

Sekundare Nebennierenrindenin-
suffizienz: Die sekundéren Form wird
durch eine Unterfunktion der Hirnan-
hangdriise verursacht. Durch den Man-
gel an ACTH wird die Nebennierenrinde
nicht ausreichend zur Bildung von Corti-
sol angeregt. Ursachen sind:

Tumore

Verletzungen mit traumatischen Fol-
gen wie Schadel-Hirn-Trauma oder Ge-
burtstraumen

Durchblutungsstérungen, Sonder-
form: Sheehan-Syndrom

Entziindungen

Autoimmune Reaktionen
Tertidire Nebennierenrindenin-
suffizienz: Eine Unterfunktion des
Hypothalamus verursacht die tertidre
Form. Hierbei wird zu wenig CRH ge-
bildet, wodurch die Hirnanhangdri-
se nicht ausreichend zur Bildung von
ACTH angeregt wird. Erkrankungen des
Hypothalamus sind selten. Haufiger ist
eine langer andauernde héher dosier-
te Behandlung mit Corticosteroiden.
Hierdurch wird die CRH-Bildung langer-
fristig unterdrtickt, abruptes Absetzen
kann zu einer Addison-Krise fuihren.

SONDERFORM

Das Sheehan-
Syndrom

Beim Sheehan-Syndrom
handelt es sich um den
seltenen, nach einer Ent-
bindung auftretenden,
volistandigen oder parti-
ellen Funktionsausfall des
miitterlichen Hypophysen-
vorderlappens (HVL) auf-
grund mangelnder Blut-
versorgung.

Das Sheehan-Syndrom, auch
Zwerg- oder Minderwuchs ge-
nannt, wird durch Wachstums-
hormonmangel ausgeldst. Meist
arbeitet die Hirnanhangdriise
(Hypophyse) nicht richtig. Die
Fritherkennung ist durch zahl-
reiche Symptome - zum Beispiel
rundes,puppenhaftes Gesicht,zu
geringes Wachstum - moglich.
Diagnostiziert wird die Krank-
heit meist mit Hilfe einer Blut-
untersuchung. Die Behandlung
ist durch ein gentechnisch her-
gestelltes Wachstumshormon
moglich, das gespritzt wird. Die
Heilungschancen sind gut, die
Behandelten bleiben aber klei-
ner als der Durchschnitt. Als Ur-
sache wird schlechte Durchblu-
tung aufgrund eines Schocks,
zum Beispiel durch hohen Blut-
verlust, angenommen. In selte-
nen Fillen konnen auch andere
schwere Schockzustinde zu ei-
ner HVL-Nekrose fithren.

Diagnostik
Die Diagnose erfolgt aufgrund
der Symptome und wird durch
die endokrinologische Diagnos-
tik bestitigt. Gemaf3 der nor-
malen hormonproduzieren-
den Funktion des HVL konnen
sich bei Zerstorung von mehr
als 80 Prozent des HVLs folgende
Symptome ausbilden:

Ausbleiben des Milchein-
schusses

Ausbleiben der Menstruation

Schilddriisenunterfunktion

Neigung zu Ausfall der sekun-
déaren Korperbehaarung und
mangelnde sexuelle Lust

Blasse der Haut

Im Wachstumsalter: Klein-
wuchs
Gelegentlich zeigen sich die
Symptome erst nach Jahren, der
Zusammenhang zur Entbindung
ist dann schwer zu diagnostizie-
ren. Andere Ursachen einer Sto-
rung des Hypophysenvorderlap-
pens (Tumoren, Verletzungen,
Autoimmune Reaktionen) miis-
sen ausgeschlossen werden.

Therapie

Der HVL kann sich auch nach
Jahren noch in seiner Funktion
erholen. Ansonsten miissen zur
Therapie die fehlenden Hormo-
ne beziehungsweise die durch
sie stimulierten Hormone er-
setzt werden, gegebenenfalls le-
benslang.

PAUL HOWE
redaktion.de@mediaplanet.com
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Denken Sie

an die Nepenniere!

Interview mit Priv.-Doz. Dr.
med. Marcus Quinkler von
der Klinischen Endokrinolo-
gie am Charité Campus Mit-
te in Berlin.

INTERVIEW

DR. MARKUS QUINKLER

Priv.-Doz. Dr.
med. Marcus
Quinkler
Bereich Klinische
Endokrinologie
Charité Campus
Mitte

¥ Dr. Quinkler, wie kann eine
vererbte Nebennierenschwa-
che bei Kindern diagnostiziert
werden?

Am zweiten oder dritten Tag nach
der Geburt nehmen Kinderérzte Fer-
senblut abund testen so auf das AGS-
Syndrom. Dadurch kann man be-
reits bei Neugeborenen erkennen,ob
sie eine angeborene Nebennieren-
schwiche haben.Wird die Erbkrank-
heit nicht erkannt beziehungsweise
getestet, kann das fatale Folgen ha-
ben.

B Welche?

Der Blutdruck fillt ab, die Kinder
trocknen ausundversterbenin einer
Lethargie innerhalb weniger Tage.

B Doch eine Nebennierenin-
suffizienz kann auch spater
auftreten.

Im Erwachsenenalter sind die
Symptome héufig unspezifisch, so
dass Patienten aufgrund diverser Be-
schwerden,wie Ubelkeit,Schwiche-
gefiihl, Magenschmerzen, Muskel-
und Gelenkschmerzen denken, sie
seien iiberarbeitet, oder dies sei der
natiirliche Alterungsprozess. Doch
das konnen erste Anzeichen dafiir
sein, dass die Nebennieren nicht
mehrrichtig arbeiten.

B Wie lange dauert es durch-
schnittlich, bis eine Diagnose
gefunden wird?

Patienten waren vor korrekter Dia-
gnosestellung mit ihren Beschwer-
den durchschnittlich bei drei ande-
ren Arzten, wo teilweise Fehldiag-
nosen wie Magen-/Darmprobleme
(zum Beispiel Reizmagen), Verdacht
auf Tumorerkrankungen oder psy-
chiatrische Erkrankungen (Psycho-
se) gestelltwurden.Ich habe das mal
bei den Patienten untersucht,dieich
betreue; es zeigte sich, dass erst 50
Prozent der Patienten nach einem
Jahr mit Beschwerden richtig diag-
nostiziert waren, bei manchen hat
es sogar zwei Jahre gedauert.

l Ist das nicht lebensbedroh-
lich?

Tritt der Verlust der Nebennieren-
funktion langsam ein, zum Beispiel

l

NEBENNIEREN. Sind diese geschwicht, kann das fatale Folgen haben.
FOTO: SHUTTERSTOCK

durch eine autoimmune Zerstérung
der Nebenniere, kann man ziemlich
lange mit der Restfunktion der Ne-
benniere und mit einem niedrigen
Hormonhaushalt {iberleben. Eine
Grippe,OP oder Stresssituation kann
jedoch lebensbedrohlich sein (Anm.
d. Red.: sieche Addison-Krise/Rand),
da die Nebennieren dann nicht die
erforderliche Leistung erbringen.
Wichtigist also,dass Arzte an die Ne-
benniere und ihre Erkrankungen
denken, wenn Patienten ihnen da-
zu passende Symptome nennen.Um
die Diagnose dann zu sichern,macht
man einen einfachen Hormontest:
Es erfolgt eine Blutabnahme (zur
Bestimmung von Cortisol), dann
wird mit dem Hypophysen-Hormon
ACTH stimuliert und nach 30 Minu-
ten wieder Cortisol gemessen.Ist die
Nebenniere leitungsfahig, reagiert
sie auf den ACTH-Reiz und der Corti-
solspiegel steigt ausreichend an.

B Warum tun sich viele Arzte
mit der Diagnose so schwer?
Ein Grund ist sicherlich, weil viele
Arzte vorher noch nie etwas davon
gehort haben. Denn die Endokrino-
logieistleidernureinkleines Fachin
Deutschland,wird wiahrend des Stu-
diums oft nur mit ein paar Stunden
abgehakt, und es gibt dafiir kaum ei-
genstindige Lehrstiihle. Ein weite-
rer Grund ist, dass die Beschwerden
sehr allgemein sein kdnnen und so
den Arzt auf die falsche Fahrte len-
ken,wenn er nicht an die Nebennie-
ren denkt.

B Wie wird die Nebennierenin-
suffizienz behandelt?

Dies geschieht, indem man die le-
bensnotwendigen Hormone er-
setzt. In der Nebenniere werden
die zwei wichtigen Hormone pro-
duziert - das Stresshormon Corti-
sol und das Salzhormon Aldosteron.
Das dritte Hormon ist Dehydroepi-
androsteron (DHEA), einem Verlau-
fer der Sexualhormone, dessen ge-
naue Wirkung und Bedeutung man
aber noch nicht vollstandig weif3.
Wenn ein Patient mit Morbus Ad-
dison behandelt werden muss, ist
es wichtig, dass er Cortisol und Al-
dosteron in entsprechender Dosis
und Rhythmus bekommt, wie eine
gesunde Nebenniere dies machen
wiirde. Als Cortisol-Hormonthera-
pie wird in Deutschland meist Hy-
drocortison (=Cortisol) verwendet,
es konnen aber auch andere Gluko-
kortikoide wie Prednisolon einge-
setzt werden, miissen dann aber in
der Dosis angepasst werden. Fiir Al-
dosteron wird meist Fludrocorti-
son eingesetzt. DHEAwird vor allem
Frauen mit Morbus Addison verab-
reicht, da diese Frauen ihren Anteil
an mannlichen Sexualhormonen
iiber DHEA beziehen. In Deutsch-
land wird DHEA nicht erstattet und
nur auf Privatrezept verschrieben.
In Amerika zdhlt DHEA als Nah-
rungserginzungsmittel und ist frei
verkauflich. Dies ist wahrschein-
lich der Grund,dass eswohl nie eine
Pharmafirma geben wird, die Stu-
dien durchfiihrt/unterstiitzt, die zu
einer Zulassung/Erstattungsfihig-
keit fithren. Also werden Patienten

dafiir immer selbst bezahlen miis-
sen.

M Sollten Patienten DHEA
nehmen?

Auf jeden Fall sollten Frauen mit
Nebenniereninsuffizienz es mit
ihrem Arzt besprechen, ob die Ein-
nahme versuchshalber tiber einen
gewissen Zeitraum sinnvoll ist.

N Gibt es Fortschritte in der
Forschung?

Die Hormonersatztherapie mit Hy-
drocortison gibt es seit den 40er-
Jahren und seitdem wird die Thera-
pie fast unveridndert so fortgefiihrt.
Nur die tagliche Dosis hat sich mit
der Zeit verringert, so dass die tag-
liche Dosis heute im Durchschnitt
bei 15 bis 25 Milligramm Hydrocor-
tison liegt. In den letzten Jahren
hat die Forschung gezeigt, dass die
derzeitige Therapie nicht zufrie-
denstellend ist, da die Lebensqua-
litdt sehr schlecht ist. Dies hat dazu
gefiihrt,dass nach neuen Therapie-
moglichkeiten gesucht wird.So hat
sich zum Beispiel gezeigt, dass es
durch die notwendige mehrmalige
Hydrocortison-Einnahme zu star-
ken Schwankungen im Cortisol-
spiegel im Tagesverlauf kommt.

B Was hat das fiir Auswirkun-
gen?

Durch die schwankenden Cortisol-
spiegel gibt es Zeiten, in denen der
Cortisolspiegel zu hoch ist und ne-
gative Auswirkungen,zum Beispiel
auf den Zuckerstoffwechsel, haben
kann. Darauf kénnen dann Phasen
mit zu niedrigen Cortisolspiegeln,
in denen sich der Patient dann mii-
de und schlapp fiihlt folgen.Die For-
schung hat hier zum Beispiel zu ei-
nem neuen Hydrocortison-Prapa-
rat gefiihrt,dass seit letztem Jahrin
Deutschland zugelassen ist.

B Was bringt das?

Dieses Hydrocortison-Praparat
muss nur einmal téiglich einge-
nommen werden und besteht aus
einer Hiille, aus der Hydrocortison
schnell freigesetzt wird, und einem
Kern, der langsam im Magen und
Darm herunterwandert und wah-
renddessen das Hydrocortison iiber
den Tag verteilt gleichmaflig frei-
setzt.In Studien ist gezeigt worden,
dass das Wirkprofil gleichméafliger
ist und dadurch die Lebensquali-
tat der Patienten verbessert werden
kann. Doch dies wird nicht das En-
de der Forschung sein.

H Bitte wagen Sie einen Blick
in die Zukunft.

Ich kann mir vorstellen, dass eine
Art Cortisolpumpe, dhnlich wie die
Insulinpumpe beim Diabetiker,den
taglichen Cortisolrhythmus besser
nachahmen und ein grofer Meilen-
stein sein konnte.

FRANZISKA MANSKE
redaktion.de@mediaplanet.com
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NOTFALL

Addison-
Krise

Die Addison-Krise ist ei-
ne lebensbedrohliche Si-
tuation bei Morbus Ad-
dison.

Die Unterfunktion der Neben-
nierenrinde mit eingeschrank-
ter Produktion der Hormone
Aldosteron, Cortisol und der
Sexualhormone fiihrt unter
anderem zu Gewichtsverlust,
Schwiche und niedrigem Blut-
druck. In Stresssituationen wie
bei Infekten oder Operationen
erhoht der gesunde Korper die
Ausschiittung von Stresshor-
monen (wie zum Beispiel Cor-
tisol), um diese Situation zu be-
waltigen. Kann diese Cortisole-
rhohung durch eine erkrankte
Nebenniere oder durch eine
fehlende Erhohung der Hydro-
cortison-Medikation beibereits
therapierten Patienten nicht
erfolgen, so kann dies zur so ge-
nannten Addison-Krise fithren.
Diese ist ein lebensbedrohli-
cher Notfall. Die Therapie muss
schnell eingeleitet werden.

Therapie

Die Therapie der Addison-Kri-
se besteht in der Gabe von Hy-
drocortison direkt in die Vene,
Flissigkeitsinfusion und dem
Ausgleich der Elektrolytsto-
rungen (ebenfalls durch Infu-
sionen).Ist auch der Blutzucker
erniedrigt, wird dies durch In-
fusion von Glukoselésung aus-
geglichen. Patienten in einer
Addison-Krise sollten daher
auf eine Intensivstation aufge-
nommen und dort therapiert
und tiberwacht werden.

Prophylaxe

Liegt bereits eine bekannte Un-
terfunktion der Nebennieren-
rinde vor, so erhalten die Pati-
enten die fehlenden Hormone.
Zur Vorbeugung von Addison-
Krisen muss der Patient und
seine Angehorigen geschult
werden. Diese Schulung um-
fasst das Erkennen von Zeichen
eines Hormonmangels und die
adaquate Erhohung von Hydro-
cortison in diesen Stresssitua-
tionen. Die Patienten erhalten
zusatzlich einen Notfallaus-
weis sowie eine Hydrocortison-
Notfallausriistung von ihrem
behandelnden Endokrinologen
fiir den Fall, dass ein Arzt nicht
schnell zu erreichen ist und das
Hydrocortison selber in den
Muskel gegeben werden muss.

BENJAMIN PANK
redaktion.de@mediaplanet.com
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Immer wieder nickte der
beriihmte Filmemacher Al-
fred Hitchcock auf dem Re-
giestuhl. Napoleon litt un-
ter demselben Phanomen,
er schlief plétzlich bei Emp-
fangen und sogar bei wich-
tigen Lagebesprechungen.
Beide, so heiB3t es, hitten
unter Narkolepsie gelitten.
Menschen mit dieser St6-
rung werden tagsiiber von
Schlafattacken heimge-
sucht - oft zu den unpas-
sendsten Momenten und
ohne, dass sie es wollen.

h

Fiir Menschen mit Narkolepsie ist
der Alltag nicht leicht.Tagstiber ge-
raten sie immer wieder in gefahrli-
che Situationen,weil sie plotzlich in
den Schlaf hineingleiten: beim Re-
den oder Essen, in der U-Bahn oder
im Kaufhaus, in der Schule oder
beim Job. Und sogar im Wachzu-
stand konnen ihnen plétzlich die
Muskeln versagen, der Korper wird
schlaffwie im Schlaf.Zudem sind sie
andauernd miide, und nachts kon-
nen sie keine Ruhe finden. Viele Be-
troffene sind berufs- und erwerbs-
unfihig und gelten als schwerbe-
hindert.

40.000 Narkoleptiker in
Deutschland
Fachleuteschitzen,dassin Deutsch-
land etwa 40.000 Menschen unter
Narkolepsie leiden.Nur bei wenigen
Tausend ist die Storung wirklich als
solche erkannt. Die Dunkelziffer ist
hoch, viele Menschen wissen gar
nicht, dass es sie erwischt hat. Sie
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Passiert das haufiger, konnte
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deuten die ersten Anzeichen der
Krankheit nicht richtig oder spie-
len sie herunter.

Neurologische Ursachen
Narkolepsie ist eine neurologische
Erkrankung: Der Teil des menschli-

FAKTEN

Symptome der Narkolepsie

Schlafattacken: Narkoleptiker sind
immer mide und werden haufig von ei-
nem Schlafdrang Uberfallen, dem sie
nicht widerstehen kénnen.

Kataplexien: der Muskeltonusver-
lust reicht von kurzen Schwéchegefiih-
len in den Knien bis zum totalen Kol-
laps, der die Betroffenen plétzlich zu
Fall bringt. Die Patienten sind wahrend
eines solchen Sturzes bei vollem Be-
wusstsein und erleben das Ereignis mit.

Nachtliche Wachphasen, ge-
storter Nachtschlaf: Betroffene wer-

h

St er

Narkolepsie die Ursache sein.

chen Gehirns, der den Schlaf-Wach-
Rhythmus steuert, ist dauerhaft ge-
stort.Deshalb produziert diese Hirn-
region zu wenig Hypocretin, einen
Botenstoff, der zusammen mit an-
deren Schlafhormonen bestimmt,
wann wir wach sind und wann wir

den nachts haufig wach.

Schlaflahmungen: Hier tritt eine
plétzliche L&hmung der Kérpermusku-
latur beim Schlafbeginn oder beim Auf-
wachen ein.

Automatische Handlungen: Es
werden auch dann noch Tétigkeiten
motorisch ausgefiihrt, wenn das Be-
wusstsein eingeschrankt ist.

Halluzinationen: Lebhafte, traum-
ahnliche Bilder und Vorstellungen wer-
denim Zustand der Schlafrigkeit wahr-
genommen.

schlafen. Produziert wird Hypocre-
tin im Zwischenhirn,im so genann-
ten Hypothalamus.Dieser Hirnkern
ist eine der wichtigsten Schaltzent-
ralen in unserem Gehirn. Ob allein
der Hypothalamus und die Hor-
monstorung zur Schlafkrankheit
fithren, ist noch unklar. Ebenso rit-
seln Wissenschaftler noch,welcher
Hirnmechanismus genau zu den
plotzlich auftretenden Schlafatta-
cken fiithrt. Bislang ist Narkolepsie
nicht heilbar,allerdings lassen sich
die Symptome lindern.

Verhaltensregeln beachten
Menschen mit Narkolepsie miissen
zahlreiche Verhaltensregeln beher-
zigen, allein schon, um Unfille zu
vermeiden. Etwa beim Autofahren -
wenn sie sich iiberhaupt ans Steuer
setzen. Liangere Fahrstrecken soll-
ten sie grundsitzlich vermeiden,
kiirzere nur angehen,wenn sie sich
fit fithlen.Spiiren sie,wie die Schlaf-
rigkeit sich breit macht, sollten sie
sofort anhalten und ein Nickerchen
machen.

Am meisten jedoch quélt die
Kranken, dass die Umwelt dem Lei-
denverstindnislos gegeniibersteht.
Allzu haufig sind Freunde, Famili-
enangehorige,Lehrer oder Arbeitge-
ber genervt von dem Einnicken. Sie
verspotten die Kranken als Faulpel-
ze oder Driickeberger. Zudem dro-
hen schlechte Schulnoten oder gar
die Kiindigung des Arbeitsplatzes.

BENJAMIN PANK
redaktion.de@mediaplanet.com

NARKOLEPSIE

Diagnose &
Therapie

Falls Sie glauben, Narkolepsie
zu haben, sollten Sie mit Th-
rem Arzt reden. Er wird Sie in
ein Schlaflabor tiiberweisen,
wenn er den Verdacht teilt. Dort
wird in ausfiihrlichen Gespra-
chen versucht herauszufinden,
ob Sie tatsachlich unter Nar-
kolepsie leiden. Anschlieflend
bleiben Sie die Nacht iiber im
Schlaflabor und die Messge-
rite, an die Sie angeschlossen
sind, zeichnen auf, was Ihr Kor-
per und Ihr Gehirn des Nachts
tun. Dariiber hinaus wird oft
ein Multiple Sleep Latency Test
(MSLT) gemacht, mit dem die
Tagesschlédfrigkeit dokumen-
tiert wird. In einem dunklen
und wohltemperierten Raum
registriert ein Messgerit, wie
schnell Sie bei Ruhe und Ent-
spannung einschlafen.

Viele Arzte erkennen die
Narkolepsie nicht sofort

Nach diesen Tests kann der Arzt
meist eine klare Aussage dar-
tiber machen, ob Sie an Narko-
lepsie leiden oder nicht. Leider
erfahren Narkolepsie-Kranke
oft erst relativ spat von ihrem
Schicksal, denn viele Arzte er-
kennen die Krankheit nicht.

Therapie

Narkolepsie ist bislang nicht
heilbar. Doch die Lebensquali-
tat der Kranken kann mit Me-
dikamenten und Verhaltensre-
geln biszu einem gewissen Maf}
wieder hergestellt werden.

PAUL HOWE
redaktion.de@mediaplanet.com

ANZEIGE

gigr SEHIG
Selbsthilfegruppe fiir PXE-
Erkrankte Deutschlands e.V.

PXE ist eine veranlagungsbe-
dingte Erkrankung, bei der die
elastischen Fasern des Bindege-
webes durch Einlagerung von
Mineralsalzen brichig werden.
PXE gehért zu den sehr seltenen
Erkrankungen. Man vermutet
einen Betroffenen auf 70.000
Einwohner. Das Erscheinungs-
bild von PXE ist sehr variabel. Zu
den Symptomen zdhlen u.a. Ha-
utverdnderungen (meist an den
Halsseiten), Herz- und GefaB-
verdnderungen (verbunden mit
Durchblutungsstérungen), Ma-
gen- und Darmprobleme sowie
Verénderungen am Augenhin-
tergrund (Netzhaut oder Retina).
Dort kommt es haufig zu GefaB-
neubildungen, aus denen Blut
austritt, was zu schweren Sehver-
schlechterungen fihren kann.

Weitere Informationen unter
www.pxe-groenblad.de

Deutsche
Autoimmun-Stiftung

- Stiftung zur Bek&mpfung
von Autoimmunkrankheiten -

Autoimmun-Erkrankungen  gehé-
ren zu den héaufigsten chronischen
Erkrankungen der westlichen Zivili-
sation. In jeder 5 ten Familie gibt
es Autoimmun-Erkrankungen. Ei-
nige von ihnen z.B. Rheumatoide
Arthritis, Multiple Sklerose, Diabe-
tes Mellitus sind allseits bekannt
und erfahren in der Forschung die
ihnen zustehende Aufmerksam-
keit. Die meisten der mehr als 60
Autoimmun-Erkrankungen sind
weitgehend unbekannt. Sie befin-
den sich in verschiedenen medizi-
nischen Fachrichtungen und fiihren
insbesondere in der Therapiefor-
schung ein , Aschenputtel-Dasein”.
Wir haben uns zur Aufgabe ge-
macht, die Entwicklung neuer
bahnbrechender Therapien durch
Forderung interdisziplindrer Zu-
sammenarbeit zwischen den
betroffenen medizinischen Fach-
bereichen zu beschleunigen.

Weitere Informationen unter
www.autoimmun.org

Sklerodermie
Selbsthilfe e V.

S

Die Sklerodermie ist eine seltene
Autoimmunerkrankung, bei der
Bindegewebe sklerosiert - hart
wird. Es geht aber nicht nur um
eine harte Haut — wenn Organe
(Herz, Lunge, BlutgefaBe usw.)
betroffen sind, konnen diese ihre
Funktion nicht mehr ausiiben mit
den entsprechenden Folgen. Eine
frihe Diagnose ist wichtig, um zei-
tig therapieren und den Krankheits-
verlauf ausbremsen und Folge-
schéden minimieren zu kénnen. Es
sind Uberwiegend Frauen betroff-
en - jedoch auch Méanner und Kin-
der erkranken daran. Die Ursache
kennt man nicht. Eine Heilung gibt
es noch nicht, jedoch sehr gute
umfangreiche Symptomtherapien.
Wichtig ist auch der Erfahrungsaus-
tausch, um mit der Krankheit bes-
ser umgehen zu kdnnen.

Weitere Informationen unter
www. sklerodermie-sh.de

Kindness for

(I
Kids A m
Stiftung fiir 9 -4
Kinder mit A O
Seltenen _
Erkrankungen FOR KIDS

Kindness for Kids ist eine gemein-
nitzige Stiftung und kiimmert sich
um Kinder mit seltenen Erkrankung-
en, da es allein in Deutschland ca.
3 Mio. betroffene Kinder gibt, die
oftmals das Erwachsenenalter nicht
erreichen. Die Stiftung organisiert
therapiebegleitete  Ferienaufent-
halte fur die kleinen Patienten und
ihre Familien, damit sie Abstand
vom schweren Alltag, aber auch
Selbstvertrauen und gleichgesinnte
Freunde gewinnen kdnnen. Zudem
werden wissenschaftliche Projekte,
Familienschulungen, Kongresse und
Symposien unterstiitzt! Verwaltungs-
kosten werden gesondert getragen,
so dass die Spenden vollstandig den
Patienten und Projekten zugutekom-
men.

Weitere Informationen unter
www.kindness-for-kids.de

qustiozytoseHilf eV

Langerhans-Zell-Histiozytose
(LCH) und
Hamophagozytische
Lymphohistiozytose (HLH)

Histiozytosen sind  Krankheiten
des blutbildenden Systems, bei
denen kérpereigene Zellen wuch-
ern. Sie haben ganz vielfaltige
Erscheinungsformen und sind da-
her schwer zu diagnostizieren.
Die Haufigkeit liegt bei drei bis
funf Erkrankungen pro einer Mil-
lion Menschen. Der Verlauf reicht
von spontaner Heilung bis hin zu
chronischer Erkrankung und kann
sogar zum Tode fUhren. Abwarten,
chirurgische MaBBnahmen, Chemo-
therapie und in wenigen Fallen eine
Stammzelltransplantation werden
als Therapien angewandt.

Die HistiozytoseHilfe e.V. férdert
den Austausch Betroffener unter-
einander und stellt Kontakte zu
Spezialisten her.

Weitere Informationen unter
www.histiozytose.org
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M Die Diagnose ,,gutartig
kann klingen wie Hohn. Was
soll gutartig sein an Tumo-
ren, die das Hirn quetschen,
bis der Druck unertraglich
wird, die das Gehor zersto-
ren, den Gleichgewichts-
sinn? Kénnen Geschwiilste
gutartig sein, die durchs Rii-
ckenmark wuchern und ldh-
men?

Gutartig nennen Mediziner Tumo-
ren, die keine Tochtergeschwriils-
te streuen und keine Gewebe zer-
storen. Bei der Neurofibromatose
Typ 2 (NF2) zum Beispiel tun sie
dies nicht.Trotzdem wuchern Zel-
len fast iiberall, wo Nerven verlau-
fen. NF2 ist eine seltene erbliche
Erkrankung, die etwa einen von
40.000 Menschen betrifft und Tu-
moren im zentralen Nervensys-
tem verursachen kann.

Bei fast allen Betroffenen bilden
sich Tumoren am rechten und lin-
ken Hornerv. Die ersten Sympto-
me einer NF2sind hédufig eine Min-
derung des Gehors, Tinnitus oder
Probleme mit dem Gleichgewicht.
Gelegentlich treten als erstes An-
zeichen einer NF2 neurologische
Ausfille durch Tumore der Wirbel-
sdule auf. Erstsymptom kann auch

EIN UNABHANGIGES PRODUKT VON MEDIAPLANET

Die lumorerkrankung N

eine Sehminderung sein. Kleine
Hauttumoren oder andere Auffil-
ligkeiten vonseiten der Augen,wie
Schielen, konnen ebenfalls Krank-
heitszeichen sein.

Unklare Symptome, zu
spate Diagnose

Ooft haben Menschen iiber vie-
le Jahre hinweg unklare Sympto-
me,bevor die eigentliche Grunder-
krankung diagnostiziert wird. Da
Tumoren bei NF2 langsam wach-
sen,ist es wahrscheinlich, dass sie
bei einer Person schon viele Jah-
re bestanden, bevor sie Symptome
verursachen und Arzte die Krank-
heit diagnostizieren. Und wenn

den Arzten auffillt, dass ihre Pa-
tienten unter NF2 leiden, ist der
Tumor schon ziemlich grof} - und
kommt fiir eine Bestrahlung meist
nicht mehrin Frage.

Therapie bei NF Typ2

Fiir die Therapie ist die friihzeitige
Erkennung der Erkrankung wich-
tig, da bei der NF Typ2 schon Ju-
gendliche erkranken. Haufig tre-
ten Symptome wie eine Hormin-
derung bis zu zehn Jahre vor der
korrekten Diagnosestellung auf.
Die Akustikusneurinome kénnen
frithzeitig operiert werden,um die
Funktion des Gesichtsnervs zu er-
halten. Allerdings fithrt dies nur

FAKTEN

NF Typ 1

M Die Neurofibromatose Typ 1 ist ei-
ne vererbte Multiorganerkrankung,
die vor allem Haut und Nervensystem
betrifft.

B Typische Veranderungen an der
Haut sind mehrere Café-au-lait-Fle-
cken sowie Neurofibrome. Im zen-
tralen Nervensystem (ZNS) treten
gehauft Tumoren verschiedener Lo-
kalisation auf. Patienten kdnnen min-
derbegabt sein und an epileptischen
Anféllen leiden. Des Weiteren sind

regelmaBig Augen und Knochen mit-
betroffen.

M Als Neurofibrom bezeichnet man
gutartige Tumoren, die von den Zel-
len der Schwann’schen Scheiden
kleiner, in der Haut verlaufender Ner-
venfasern ausgehen.

M Da es sich bei Morbus Reckling-
hausen um eine genetische Erkran-
kung handelt, ist eine Therapie, wel-
che ihre Ursache beseitigt, aktuell
nicht méglich.

nen jedoch schlimme Fol-
gen fiir Betroffene haben.
FOTO: SHUTTERSTOCK

Sie sind nicht todlich, kon- F"

- [yp2

bei der Hilfte der Patienten zu ei-
nem Erfolg, bei 50 Prozent kehrt
der Tumor zuriick. Wird durch ei-
nen Tumor der Gesichtsnerv ge-
lahmt, konnen rekonstruktive

Eingriffe durchgefiihrt werden.

Beim so genannten Lidloading
werden kleine Magnete in die Li-
der des betroffenen Auges implan-
tiert, um eine chronische Binde-
hautentziindung durch einen un-
vollstandigen Lidschluss bei einer
Gesichtsnervenlahmung zu ver-
meiden.Die meisten Patienten mit
einer NF2 leiden im Rahmen der
Erkrankung an einer Katarakt, al-
so Linsentriibung. Augenarztliche
Operationen ersetzen die getriibte

Linse durch eine kiinstliche Linse.

Hierdurch wird die Verminderung
des Sehvermogens verbessert.Kin-
der von Betroffenen gelten zudem
als Risikopatienten und jahrliche
Kontrolluntersuchungen in spe-
zialisierten Zentren werden emp-
fohlen. Zur Behandlung gehort
auch das vorbeugende Erlernen
der Gebardensprache bei Patien-
ten, die ein hohes Risiko fiir eine
vollstandige Ertaubung haben.

BENJAMIN PANK
redaktion.de@mediaplanet.com
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KRANKHEIT

Schwan-
noMmatose

Die Schwannomatose tritt mit ei-
nerHaufigkeitvon1:40.000auf.Bei
der Schwannomatose kommt es
zum Auftreten von Neurinomen/
Schwannomen im Bereich des
peripheren Nervensystems und
der neuralen Strukturen im Be-
reich der Wirbelsaule. Die Symp-
tome der Schwannomatose zei-
gensichinderRegelim Erwachse-
nenalter. Viele Betroffene suchen
einen Arzt auf,weil es zum Auftre-
ten unklarer Schmerzen kommt.
Die Diagnose wird gestellt wer-
den,wenn das Bestehen von zwei
Schwannomen feingeweblich be-
stitigt ist. Im Gegensatz zur NF2
treten bei der Schwannomatose
keine Tumoren des Hornervs auf.
Meningeome oder Schwannome
im Bereich des Gehirns treten sel-
ten bei Schwannomatose auf. Bei
etwa 30Prozent der Betroffenen
tritt eine segmentale Schwanno-
matose auf. Mit der Operation von
Schwannomen sind die Schmer-
zen nicht sicher behoben. Eine
bosartige Entartung von Schwan-
nomen ist extrem selten.

OP als Therapie

Ein Schwannom bestehtaus einer
Geschwulst von Schwann-Zel-
len. Schwannome sind meistens
gutartige Tumoren des periphe-
ren Nervensystems. Als Thera-
pie wird oftmals zu einer operati-
ven Entfernung des Schwannoms
geraten, die meist ohne eine Ner-
venschadigung durchgefiihrt
werden kann.

PAUL HOWE
redaktion.de@mediaplanet.com

ANZEIGE

Deutsche Syringo-
myelie und Chiari
Malformation

Syringomyelie und Chiari Malfor-
mation sind seltene Erkrankungen
des Rickenmarks. Die Diagnose
erfolgt haufig nach einer langen
und kraftraubenden  Arzteodys-
see. Vielfach endet die Odyssee
aber hier nicht, weil Arzte, Thera-
peuten und Institutionen von diesen
Erkrankungen nie gehort haben
und trotz Diagnose ratlos sind.
Uber unsere Homepage, diverse
Treffen mit Fachvortrdagen und
Austausch unter Betroffenen gibt
unser Selbsthilfeverein  Betroffe-
nen, ihren Angehdrigen, Arzten
und Therapeuten konkrete Tipps
fur die tagliche Lebensbewaltigung
und Behandlungsméglichkeiten.

Weitere Informationen unter:
www.dscm-ev.de oder telefo-
nisch bei Frau Hundertmark unter
0821-608 87 88.

Rheuma

LoTse €4

Rheuma-Lotsin fiir seltene
rheumatische Erkrankungen

Im Rahmen eines Modellprojektes
bietet die Deutsche Rheuma-Liga
Menschen mit einer seltenen rheu-
matischen Erkrankung eine beson-
dere Beratung an. Haufig stehen
Betroffene mit ihren vielen Fragen
alleine da. Zur Verbesserung ihrer
Situation braucht es Wegweiser
und Orientierungshilfen, um sich
in den Versorgungsstrukturen des
Gesundheitswesens zurecht zu fin-
den.

Weitere Informationen unter:
Rheuma-Lotsin fiir seltene
rheumatische Erkrankungen

Marion Trog-Siebert

Telefon 0202 - 9 46 00 04

Fax 0202 - 4 96 87 98
rheuma-lotsin@lupus-rheumanet.org

www.rheuma-lotse.de

BUNDESVERBAND SKOLIOSE-SELBSTHILFE E.V.
Interessengemeinschaft fiir Wirbelsaulengeschédigte

Als Skoliose wird eine Seitenverbiegung der Wirbelséule
mit gleichzeitiger Verdrehung der Wirbelkdrper bezeich-
net. Diese Seitenverbiegung kann nicht mehr vollsténdig
aufgerichtet werden. Dadurch entsteht das typische Bild
der Skoliose mit dem Rippenbuckel.

Betroffene und Angehdrige finden bei uns Informations-
material und Unterstiitzung. Zudem treffen sich bundes-
weit Gruppen zum regelmaBigen Erfahrungsaustausch.
Dariiber hinaus informieren wir die Offentlichkeit ber
das Krankheitsbild.

In unserem Fachbeirat stehen uns erfahrene und
renommierte Mediziner und Therapeuten sowie weitere
Fachleute zur Seite.

Geschiftsstelle
Tel.: (022 06) 9047956
www.bundesverband-skoliose.de

NETZWERK

!)/\l\ v
Netzwerk Hypophysen-und
Nebennierenerkrankungene. V.
In der bundesweit tatigen Selbsthilfe-
organisation haben sich ca. 2.400
Patienten in 30 Regionalgruppen zu-
sammengeschlossen. Erkrankungen
der Hypophyse oder der Nebenniere
sind sehr komplex, schwer diagnosti-
zierbar und unbehandelt sehr gefahr-
lich. Bei Betroffenen mit MEN Typ 1
(multiple endokrine Neoplasie) sind
sogar mehrere Organe von einer ge-
netisch verursachten Fehlsteuerung
betroffen.

Der Verein veréffentlicht die renom-
mierte Zeitschrift GLANDULA sowie
Patientenbroschiiren, veranstaltet
Patiententreffen und -kongresse und
informiert auf seiner Webseite.

Kontakt:

Waldstr. 53

90763 Furth

Telefon: 0911-9792009-0

Telefax: 0911-9792009-79

E-Mail: netzwerk@glandula-online.de

www.glandula-online.de

“%’dsai

Angeborene Immundefekte:

Frithe Diagnose rettet Leben
Schatzungen von Experten zufol-

ge sind in Deutschland rund 100.000
Menschen von einem angeborenen
Immundefekt betroffen, aber nur et-
wa 3.500 Betroffene sind diagnosti-
ziert. Menschen leiden, sterben, weil
ohne die richtige Diagnose keine The-
rapie greift.

Die dsai engagiert sich auf dem wei-
ten Gebiet der Immunkrankheiten. An
erste Stelle stehen fiir uns die Men-
schen, betroffene Patienten und de-
ren Angehdrige. Wir kdmpfen fur friih-
zeitige Diagnose und bessere The-
rapiemaoglichkeiten — seit mehr als 20
Jahren!

dsai - Patientenorganisation fir
angeborene Immundefekte

www.dsai.de
Tel.: 08074 8164
E-Mail: info@dsai.de

Besuchen Sie uns auf
www.facebook.com/www.dsai.de
und machen Sie den Immuncheck.
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Designer, Stylist, Moderator - die Talente von Thomas Rath
sind vielseitig. In diesem Jahr ist er zudem Schutzengel im
Auftrag des Mukoviszidose e.V.
Wie es dazu kam, warum ihm so viel daran liegt und uber sei-
nen Kontakt mit einem ,,richtigen‘ Engel, spricht er im per-

sonlichen Interview.

+WIR ALLE MUSSEN

W Herr Rath, bitte geben Sie
uns einige Informationen zur
Erbkrankheit Mukoviszidose.
Man muss es sich wie eine furcht-
bare Lungenentziindung vorstel-
len, die nie wieder weg geht - mit
all ihren Beschwerden. Mukoviszi-
dose ist eine Verschleimungvieler
innerer Organe. Wir produzieren
alle Schleim, aber wir bauen ihn
auch ab - Mukoviszidose-Betrof-
fene konnen ihren Schleim nicht
abbauen. Natiirlich gibt es auch
Medikamente, wie Kortison oder
Antibiotika, aber die haben natiir-
lich auch wieder Nebenwirkun-
gen und schwichen den Korper.
Und man kann nichts gegen die-
se Krankheit tun, auf3er sie zu ak-
zeptieren und eine tagliche Thera-
pie, bestehend aus Atemiibungen,
Inhalation und Sportiibungen, zu
machen.

M Ist lhr Engagement fiir Be-
troffene das erste in diesem
Bereich?

Nein, ich engagiere mich seit acht
Jahren fiir Menschen mit Muko-
viszidose.

M Die Krankheit gehort zu
den ,Seltenen Erkrankun-
gen“. Wie sind Sie darauf auf-
merksam geworden?

Ich habe die Eva Luise Kohler
durch eine Freundin von mir, Do-
rothee Achenbach, bei einem
Abendessen, kennengelernt. Und
an diesem Abend kamen wir auf

ETWAS TUN!*

,Gesund-
heit ist
das groB-
te Gluck,
denn es
gibt so
viele Men-
schen, die
nicht ge-
sund sind
—und de-
nen mus-
sen wir
helfen!*

Thomas Rath,
Modedesigner

das Thema Mukoviszidose zu
sprechen. Frau Kohlers Erzdhlun-
gen haben mich dann so betroffen,
dass ich begann, mich damit aus-
einanderzusetzen.

B Und wie?

Ich habe dann eine Patientin auf-
gesucht, um mir ein echtes Bild
von der Krankheit machen zu
konnen. Danach habe ich mich
entschlossen, ein Charity-T-Shirt
zu gestalten, mit Engelchen, sehr
hiibsch verpackt - und der Erlos
ging an Mukoviszidose-Erkrankte.
All die Jahre hat mich dieses The-
ma nie losgelassen.

N Inwiefern?

Ich habe mich informiert und bin
auch mit Patienten immer in Ver-
bindung geblieben. Besonders
mit einer Patientin. Sie ist so eine
wunderbare Frau, ihr schicke ich
auch Kleider,denn sie ist sehr mo-
deaffin. Man muss den Menschen
einfach eine Freude machen.

M Und wie sind Sie dann ein
»Schutzengel“ geworden?
Durch Germany’s Next Topmodel
bin ich nun auch der breiten Mas-
se bekannter, kann eine ganz an-
dere Reichweite erzielen und des-
halb hat man mich gefragt, ob ich
Schutzengel sein mochte, fiir 2013.
Ich habe natiirlich sofort zugesagt,
weil mir das einfach personlich
am Herzen liegt,etwas zu tun.

B Und was macht diese
Kampagne aus?

Auf diese Krankheit aufmerk-
sam zu machen.Sagen zu konnen:
Guckt mal, Menschen haben ei-
ne Krankheit, die geht nie wieder
weg. Und deshalb muss man et-
was tun, damit diesen Menschen
geholfen wird. Und dafiir braucht
es Geld - auch fiir die Forschung,
um bessere Medikamente zu fin-
den.Darum gehtes.

B Sie haben beim Kampag-
nenshooting ein kleines Mad-
chen kennengelernt.

Die kleine Antonia ist auch eine
Erkrankte und sie ist so wunder-
schon, fiir mich eine kleine Clau-
dia Schiffer. Sie ist ein wahrer En-
gel, so wie er im Buche steht. Ein
Maidchen, das eine so grofle Le-
bensfreude hat. Das hat mich so
beriihrt, denn auch kleine Kinder
sind von der Krankheit betroffen.
Wihrend des Shootings musste
sie abbrechen, um zu inhalieren.
Sie hat so stark gehustet.

M Das ist ein Teufelskreis.
Und um diesen zu durchbrechen,
sind wir gefragt,denn wir sind ge-
sund - und das ist das Wichtigste:
Gesundheit.Und dasist das grofite
Gliick,was man haben kann,denn
es gibt so viele Menschen, die sind
es nicht - und denen miissen wir
helfen!
FRANZISKA MANSKE
redaktion.de@mediaplanet.com
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UNTERSTUTZEN

Thomas Rath lernte Mukoviszidose-Pa-
tientin Antonia beim Fotoshooting der
wSchutzengel“-Kampagne kennen.
FOTO: FRANK ALTMANN, SZENEFOTOGRAF
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Positive

fur Mukoviszido-

se-Patienten

300 Kinder kommen in
Deutschland pro Jahr mit
Mukoviszidose auf die
Welt - einer unheilbaren,
erblichen Stoffwechseler-
krankung.

Dr. Carsten
Schwarz
Oberarzt am Chris-
tiane Herzog Zen-
trum der Charité-
Universitatsme-
dizin Berlin, Klinik
fur Pédiatrie m. S.
Pneumologie und
Immunologie

Thre Ursache: Durch Mutationen
in einem Gen biiflen bestimmte
Eiweifle, CFTR-Proteine, ihre re-
gulatorischen Fihigkeiten ein.
Die Folge sind Ansammlungen
von zihem Schleim, der die Atem-
wege verstopft und in verschie-
denen Organen unterschiedlich
schwere Symptome bewirkt. Die
Patienten leiden unter anderem
unter chronischer Bronchitis, Na-
sennebenhohlenentziindungen
bis hin zur Lungenentziindung
sowie an Untergewicht.

Fritherkennung verlangert
Leben

Je frither den Betroffenen gehol-
fen wird,desto hoher sind ihre Le-
bensqualitiat und -dauer. Ein re-
guldres Neugeborenenscreening
gibt es bislang trotz Expertenfiir-
sprache nicht. Dabei ist Zeit ein
kritischer Faktor. Das mittlere
Sterbealter der Patienten liegt bei
Ende Dreifdig. ,,Im Jahr 2011 ha-
ben wir erstmals mehr Erwachse-
neals Kinderin ganz Deutschland
behandelt, belegt Dr. Carsten
Schwarz, Oberarzt am Christiane
Herzog Zentrum der Charité Ber-
lin den aktuell erfreulichen Trend.
Der medizinische Fortschritt lasst
Betroffene immer langer mit der
Krankheit leben. ,Umso wich-
tiger ist eine altersiibergreifen-
de Betreuung der Patienten iiber
Zentren, die Kinder wie Erwach-
sene gleichermaflen betreuen®,
konstatiert Dr. Schwarz, der als
einziger Erwachsenen-Pneumo-
loge in Deutschland in einer Kin-
derabteilung arbeitet und mit der
Zentrumsleiterin und Kinder-
Pneumologin Frau Dr. Doris Staab
jahrlich 300 Patienten aller Alters-
stufen behandelt.

Hochindividuelles
Therapieschema
Diagnostische Gewissheit gibt
ein Schweif3test, der die Chlorid-
konzentration auf der Haut misst.
Ergebnisse iiber dem Grenzwert
von 60 mmol/l werden mit einer
genetischen Untersuchung abge-
sichert, um die zugrundeliegen-
de Mutation festzustellen. Dann
kommen verschiedene Therapie-
bausteine zum Einsatz, die sich
nach Alter und individueller Situ-
ation des Patienten richten. ,Das
Spektrum reicht von Verfliissi-
gern und antientziindlichen Me-
dikamenten fiir die Bronchien
iiber Antibiotikatherapien zum
Inhalieren biszu physiotherapeu-
tischen Mafinahmen wie der au-
togenen Drainage zum Abatmen
des Schleims“ so Dr.Schwarz., Be-
sonders wichtig ist eine hochka-
lorische Erndahrung der Patienten,
die nur bedingt fettlosliche Vita-
mine aufnehmen kénnen.Zusatz-
nahrung und Pankreasenzyme in
Tablettenform verbessern die Ver-
dauung und helfen gegen Unter-
erndhrung.”

Meilenstein in der Muko-
viszidose-Therapie

Bis 2012 waren symptomatische
Therapiebausteine die einzige Be-
handlungsméglichkeit. Hoffnung
gibt nun die erste kausale Thera-
pie fiir Patienten ab sechs Jahren,
die fiir Betroffene mit einer be-
stimmten Mutation (G551D) zu-
gelassen ist. Diese medikamen-
tose Therapie setzt bei den Ursa-
chen an, statt die Symptome zu
behandeln. ,Dank des Wirkstof-
fes Ivacaftor sehen wir bei Patien-
ten mit dieser Mutation erstmals
eine sprunghafte Verbesserung®,
freut sich Dr. Schwarz. , Die Tab-
letten bewirken innerhalb von
Wochen eine Normalisierung des
Schweifltests, die Patienten neh-
men zu, und ihre Lungenfunkti-
onverbessert sich.“ Die Hoffnung
liegt nun auf einer analogen Ent-
wicklung fiir die haufigste Mutati-
on (F508del). ,,Sicher wird es noch
dauern, bis dafiir auch eine kau-
sale Therapie etabliert wird, doch
die aktuelle Situation zeigt, dass
es berechtigte Hoffnung gibt“, so
Dr.Schwarz zuversichtlich.

INES HEIN
redaktion.de@mediaplanet.com
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Thomas
Rath

Thomas Rath,
der weder eine
Mode- oder De-
signschule be-
sucht, noch eine
Schneiderlehre
absolviert hat, be-
ginnt seine Lauf-
bahn als Designer
bei Basler.

Die Stops sei-
ner Karriere lesen
sich wie Stationen
im U-Bahnnetz
der Top-Desig-
ner: Rath arbeitet
als Chefdesigner
flr viele Luxusla-
bels wie Windsor
oder Wolfgang Ley
(Escada).

Als Stylist be-
rat er internatio-
nal erfolgreiche
Stars und Models
wie Sarah Jessi-
ca Parker, Claudia
Schiffer oder Linda
Evangelista.

Anfang 2009
erfolgt der gro-
Be Schritt: Tho-
mas Rath wech-
selt nach Mailand,
kreiert fur die ita-
lienische Marke
Zucchero neue Li-
nien und lancierte
schlieBlich sein ei-
genes Label Tho-
mas Rath.

GroBte Popu-
laritat erlangt sein
Label, als Tho-
mas Rath 2011 und
2012 als Juror bei
Germany'‘s Next
Topmodel Seite
an Seite mit Hei-
di Klum bei Pro-
Sieben auftritt und
mit seiner guten
Laune und positi-
ven Ausstrahlung
alle Sympathi-
en auf sich zieht.
Auch 2013 wird er
in GNTM wieder zu
sehen sein.

Rath lebt mit
seinem Ehemann
Sandro in Dussel-
dorf.

Am 25. Februar
2013 erschien sein
Buch ,,Der Fashion
Rath fir die Frau*
(Dumont Verlag),
was auf der Leip-
ziger Buchmesse
vorgestellt wird.



12 - FEBRUAR 2013

P

EIN UNABHANGIGES PRODUKT VON MEDIA'T'_I_I”;”_:T

Die Stoftwechsel-
erkrankung UCD

B Jedes Jahr werden in
Deutschland rund 80 Kin-
der mit einem Harnstoffzy-
klusdefekt geboren. Nur die
rechtzeitige Diagnose und
Therapie eréffnet ihnen die
Chance auf ein méglichst
normales Leben.

Menschen,die von einem Harnstoff-
zyklusdefekt (UCD = Urea Cycle De-
fect) betroffen sind, leiden an einer
angeborenen, schwerwiegenden
und potenziell lebensbedrohlichen
Stoffwechselerkrankung der Leber.
Die Erkrankung geht mit einem ge-
storten Eiweif3abbau einher. Durch
den Mangel bestimmter Enzyme
wird das toxische Zwischenprodukt
Ammoniak nicht mehr ausreichend
zu Harnstoff umgewandelt. Dabei
reichert sich das stickstoffhaltige
Stoffwechselgift Ammoniak im Blut
und Gewebe der Betroffenen an und
verursacht vor allem Hirn- und Ner-
venschidigungen, die hiufig zum
Tod fiihren.

Wichtige Enzymdefekte des
Harnstoffzyklus

Bis heute sind sechs genetisch be-
dingte Enzymdefekte des Harnstoff-
zyklus bekannt, die alle zu einer Hy-
perammonémie fithren:

B carbamylphosphat-
Synthetase(CPS)-1-Mangel

M Ornithin-
Transcarbamylase(OTC)-Mangel

M Argininosuccinat-
Synthetase(ASS)-Mangel (Citrullin-
amieTyp1)

M Argininosuccinat-Lyase(ASL)-
Mangel (Argininbernsteinséure-
Krankheit)

M Arginase-1-Mangel (Hyperar-
ginindmie)

\

DEFEKT ERKENNEN. Rund 80 Babys werden jedes Jahr mit der Stoffwechseler-

krankung UCD geboren.

B N-Acetylglutamat-
Synthetase(NAGS)-Mangel

Ursachen der

Enzymdefekte
Harnstoffzyklusdefekte sind gene-
tisch bedingt und damit erblich. Je-
der einzelne Harnstoffzyklusdefekt
beruht auf einer genetischen Mutati-
on.Die Mutationen fiihren dazu,dass
das entsprechende Enzym des Harn-
stoffzyklus nicht oder fehlerhaft in
der Leber gebildet wird.

FOTO: SHUTTERSTOCK

Therapie des Harnstoffzyk-
lusdefekts

Akuttherapie
Der Harnstoffzyklusdefekt ist durch
wiederkehrende schwerste Stoff-
wechselentgleisungen gekennzeich-
net,bei denen hohe Ammoniakspie-
gelim Blut auftreten.Wegen der hier-
bei eintretenden Hirnschiadigungen
miissen die Kinder intensivmedizi-
nisch behandelt werden.

Ziel ist, die toxischen Ammoniak-

FAKTEN

Verlaufsformen und Symptome

B Schwere Erkrankungsverlaufe re-
sultieren vor allem aus Defekten der
ersten drei Enzyme im Harnstoffzy-
klus. Grundsatzlich bestimmt das
AusmaB des Enzymmangels den
Krankheitsverlauf. Abh&ngig vom
Alter bei Erstmanifestation fallen
die Symptome der Harnstoffzyklus-
defekte unterschiedlich aus. Diese
kdnnen sein:

B Symptome im Sauglingsalter:
Lethargie, Trinkschwéche, Erbre-
chen, Krampfanfalle, Koma inner-

halb weniger Stunden.

B Symptome im Kleinkindalter:
gestoérte Entwicklung, Nahrungs-
verweigerung, auffalliges Verhalten,
Krampfanfélle, potenziell tddliches
Koma.

B Symptome bei Jugendlichen
und Erwachsenen: meist progre-
dient verlaufende psychiatrische
oder neurologische Symptome, Le-
thargie, Reizbarkeit, Verwirrtheit, Er-
brechen, Kopfschmerzen, in schwe-
ren Féllen Exitus.

L angernans-Zell-Histiozytose —
eine seltene Krankheit mit vielen Facetten

Interview mit Professor
Claus Doberauer.

Prof. Claus
Doberauer

Klinik fir Allgemeine
Innere Medizin, Gast-
roenterologie, Hdma-
tologie, Onkologie,
Diabetologie, Infek-
tiologie und Schlaf-
medizin, Ev. Kliniken
Gelsenkirchen

B Professor Doberauer, Sie gel-
ten als Speazialist fiir die seltene
Erkrankung Langerhans-Zell-
Histiozytose (LCH). Kénnen Sie
unseren Lesern kurz erklaren,
um was fiir eine Erkrankung es
sich hier handelt?
Langerhans-Zellen gehoren zu den
Zellen unseres Immunsystems. Nor-
malerweise helfen sie mit, uns vor
unerwiinschten Angriffenvon Au3en
zuschiitzen.Beider LCHkommteszu
einem tiberschieflenden Wachstum
dieser Abwehrzellen in einem oder

mehreren Organen.

B Kann jeder Mensch diese Er-
krankung bekommen?

Ja.Die LCH betrifft sowohl Kinder als
auch Erwachsene. Eine genetische
Vorbelastung fiir diese Erkrankung
ist nicht bekannt, familidre Haufun-
gen sind jedoch beschrieben. Ein al-
leiniger Befall der Lunge tritt meist
nurbei Rauchern auf.

¥ Und welche Symptome hat
ein Patient dann?

Die Symptomatik der LCH richtet
sich nach den betroffenen Organen.
An der Haut konnen hartnickige
Ekzeme entstehen, in den Knochen
kann eszuAuflésungserscheinungen
mit moglichem Knochenbruch kom-
men,bei Lungenbefall stehen Husten
und Kurzatmigkeit im Vordergrund.
Die Langerhans-Zellen kénnen sich
auch im Magen-Darm-Trakt, der Le-
ber und Milz sowie im zentralen Ner-
vensystem ausbreiten. Der Verlauf
der Erkrankung ist sehr variabel mit

spontanen Riickbildungen bis hin zu
lebensgefihrlichen Veranderungen.
H Ist die LCH eine Krebser-
krankung?

Nein, prinzipiell handelt es sich um
eine gutartige Erkrankung, sie kann
allerdings in seltenen Fallen auch ei-
nen bésartigen Verlauf nehmen. We-
gen der vielfiltigen Organmanifesta-
tionen und den sich daraus ergeben-
denTherapienotwendigkeitenist der
Onkologe, also der Krebsspezialist,
meist der richtige Ansprechpartner
fiir eine Therapie.

H Wie sieht denn eine Behand-
lung aus?

Die Behandlung zielt auf die jeweils
befallenen Organe und die dadurch
entstandenen Funktionsstorun-
gen.Einzelne Herde kénnen operativ
entfernt oder bestrahlt werden. Bei
ausgedehntem Befall gleicht die Be-
handlungjedoch einer tiblichen Che-
motherapie wie bei Krebs. Wir erfor-
schen derzeit in intensiver Zusam-

a

Vvy,

THERAPIE-
CHANCEN
NUTZEN

spiegel rasch zu senken.

Dies gelingt durch:

B Blutwische (Dialyse)

I sofortiger Stopp der Eiweifzufuhr
B Medikamentose Reduktion des
Ammoniak-Blutspiegels

Langzeittherapie
Routinebehandlung eines Harn-
stoffzyklusdefektes sind strikte dia-
tetische und medikamentose Maf3-
nahmen, die moglichst lebenslang
durchgefiihrt werden und von den
Patienten beziehungsweise ihren El-
tern ein hohes Maf} an Disziplin er-
fordern.Die einzige kurative Therapie
ist die Leberorgantransplantation,
die jedoch in der Neugeborenenpha-
sekaum moglich ist.

Leberzelltherapie

Schwer kranken Siuglingen drohen
lebensbedrohliche Ammoniakspit-
zen. Die Leberzelltherapie stellt eine
neue Behandlungsoption dar. Hier-
bei werden gesunde menschliche Le-
berzellen iiber einen Katheter in die
Lebereingebracht.Nach Ansiedelung
in der Leber soll die Funktion der en-
zymdefizienten Leberzellen iiber-
nommen werden. Derzeit wird die
Leberzelltherapie in Deutschland,in
den USA und in Kanada im Rahmen
der SELICA-Studien bei Harnstoffzy-
klusdefekten bei Neugeborenen oder
Kindern bis fiinf Jahren eingesetzt,
mit dem Ziel, die Effizienz sowie die
Sicherheit der Leberzellsubstituti-
onstherapie weiter zu bestétigen. Die
Leberzellsuspensionen sind als Arz-
neimittel reguliert,was einen hohen
Sicherheitsstandard gewahrleistet.

BENJAMIN PANK
redaktion.de@mediaplanet.com

menarbeit mit Kollegen aus anderen
Fachrichtungen die Effektivitit ver-
schiedener Antikrebsmittel (Zytos-
tatika). Derzeit machen wir beispiels-
weise gute Erfahrungen mit einem
Wirkstoff namens Cladribin, einem
Mittel,das zur Behandlung einer sel-
tenen Leukdmieerkrankung zugelas-
senist.

B Und ist die Prognose dann
glinstig?

Im Grundsatz ist die Prognose der E1-
krankung giinstig. Jedoch hat jeder
Patient eine individuelle Kranken-
geschichte, die bei der Therapiewahl
beriicksichtigt werden muss. Eine
gerade verabschiedete Leitlinie gibt
Hinweise auf das Vorgehen.Wir miis-
sen aber noch sehrviel Energie in die
Forschung stecken,um die Krankheit
besserzu verstehen und weitere Fort-
schritte zu machen.

DOROTHEE FRIEDRICHS
redaktion.de@mediaplanet.com

WISSENSWERTES

Nebennie-
renkarzinom

Vorkommen:

Das Nebennierenkarzinom tritt
duflerst selten auf. 80 bis 120
Neuerkrankungen gibt es jahr-
lich in Deutschland.

Beschwerden:

Die Nebenniere ist eine
Haupthormondriise des Kor-
pers und liegt oberhalb der Nie-
re. Mehr als die Hilfte aller Pa-
tienten zeigt Beschwerden, die
auf eine Hormonstérung zu-
riickzufiihren sind - bei Frauen
kann es zum Beispiel zu Haar-
ausfall oder einer vermehr-
ten Korperbehaarung kom-
men.Auch deutliche Gewichts-
oder Hautveranderungen oder
Schmerzen im Bereich der Ne-
benniere konnen auf den Tu-
mor hinweisen.

Diagnose:

Diagnostisch wird abgeklart,ob
der Tumor wirklich bosartig ist,
bereits gestreut hat und ob er
vermehrt Hormone produziert.
Eine Computer- oder Kernspin-
tomografie sowie Blut- und
Urinuntersuchungen geben da-
riiber Aufschluss.

Behandlung:

Auf die Nebenniere beschrank-
te Tumore werden operativ ent-
fernt, vorzugsweise an einem
spezialisierten Zentrum. Auf-
grund der hohen Riickfallquo-
te empfiehlt sich haufig zu-
satzlich eine medikamentose
Therapie. Sie wird auch bei den
fortgeschrittenen Fallen einge-
setzt und mit einer Chemothe-
rapie kombiniert.

Nebennierenkarzinom-
Register:

Um eine strukturelle Verbesse-
rung bei der Betreuung von be-
troffenen Patienten zu ermog-
lichen,wurde das Deutsche Ne-
bennierenkarzinom-Register
eingefiihrt. Dadurch sollen un-
ter anderem Daten zu Progno-
se und den Erfolgen verschiede-
ner Therapieansitze gewonnen
und fiir die Planung von Studi-
en herangezogen werden.

INES HEIN
redaktion.de@mediaplanet.com
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M Die Abkiirzung aHUS
steht fiir das atypische Ha-
molytisch-urédmische Syn-
drom, eine Krankheit von
der eine bis drei Personen
unter einer Millionen Men-
schen betroffen sind.

Prof. Dr. med.
Thorsten Feldkamp
Oberarzt - Transplan-
tation an der Klinik

fiir Nieren und Hoch-
druckkrankheiten am
Universitétsklinikum
Schleswig-Holstein,
Campus Kiel

Je seltener das Vorkommen, des-
to schwieriger ist haufig die La-
ge der Betroffenen,denn auch die
Anzahl der Experten, relevanter
Studienergebnisse und addquater
Therapiemdglichkeiten sinkt da-
mit. Gerade bei der unbehandelt
todlich verlaufenden, genetisch
bedingten Regulationsstorung
aHUS ist dieser Zusammenhang
fiir die Patienten hochbrisant.

Angriff vom eigenen
Koérper

Worunter genau leiden sie? ,Nor-
malerweise schiitzt uns das Kom-
plementsystem, ein Teil unseres
angeborenen Immunsystems,vor
externen Angreifern, wie Bakte-
rien“, erlautert Prof. Dr. Thorsten
Feldkamp, Oberarzt an der Kli-
nik fiir Nieren- und Hochdruck-
krankheiten des Universitits-
klinikums Schleswig-Holstein
in Kiel. ,Aufgrund einer Mutati-
on greift das Komplementsystem
bei aHUS-Betroffenen die korper-
eigenen Zellen an und zerstort

—ntwicklung f
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ROTE BLUTKORPERCHEN. Aufgrund einer Mutation werden sie im Falle von aHUS zerstort.

insbesondere die roten Blutkor-
perchen.“ Die Folge sind lebens-
bedrohliche Schidden an Niere,
Hirn, Herz und anderen Orga-
nen.Die Krankheit tritt vom Kin-
des- bis zum Erwachsenenalter
auf, da es auf individuelle Auslo-
ser reagiert und in unterschiedli-
chen Schweregraden vorliegt. Die

—INe bahnbrechende
Ur aHUS-

meisten Patienten werden in kiir-
zester Zeit dialysepflichtig, und
in der Regel ist eine Nierentrans-
plantation unausweichlich. ,Eine
Transplantation alleine bedeu-
tet fir die Patienten allerdings
nur einen Aufschub der Proble-
me, denn solange der Defekt un-
behandelt vorliegt, greift er auch

Patienten

FOTO: SHUTTERSTOCK

das Spenderorgan an“, so Prof. Dr.
Feldkamp.Die unweigerliche Fol-
ge: Bereits nach kurzer Zeit ist
auch das neue Organ zerstort.

Entwarnung fiir die

Nieren

Ein neu eingesetzter Wirkstoff
erweist sich jiingst als Rettungs-

FEBRUAR 2013 - 13

anker. ,Prof. Dr. Jens Niirnber-
ger hat erstmals den Wirkstoff
Eculizumab zur Behandlung von
aHUS eingesetzt. Dieser Kom-
plementinhibitor verhindert die
iiberschieflende Komplementre-
aktion und erweist sich damit als
Mittel der Wahl fiir aHUS-Patien-
ten jeglichen Alters“, so Prof. Dr.
Feldkamp,der seinerzeit die zuge-
horige Studie am Universitatskli-
nikum Essen leitete. ,Der Wirk-
stoff mindert die Auswirkungen
des Gendefekts auf die Niere fast
vollstandig, das ist fiir die Pati-
enten ein bahnbrechender Fort-
schritt.“ Ein weiteres Plus: Das
in der Praxis als eher nebenwir-
kungsarm bekannte Medikament
ist bereits fiir die Verordnung ab
dem Babyalter zugelassen.

Vom Experten beraten
Seltene Krankheiten wie aHUS
verlangen nach einer besonde-
ren Betreuung. Bislang gibt es an
verschiedenen Universititsklini-
ken zum Beispiel in Essen, Han-
nover, Erlangen, Heidelberg und
Kiel Zentren beziehungsweise
Experten, die im Ernstfall fach-
kundig helfen konnen. Das ist
iiberlebensnotwendig, denn nur
ein Nierenfacharzt kann Alarm-
signale, die auf aHUS hindeuten,
im Zweifel richtig interpretieren.
Zudem sind ein Register und eine
Selbsthilfegruppe in Griindung,
um Betroffenen und Angehori-
gen konkret zu helfen.

INES HEIN
redaktion.de@mediaplanet.com

Pionierarbeit in der Leberzelltherapie

8 Ziel ist der Ersatz fehlender Enzymaktivitat.

@ Irreversible neurologische Schiden sollen verhindert werden.

ANZEIGE

@ Diese neue Therapieoption soll eine Stabilisierung des Zustandes bei Kindern und Neugeborenen mit Harnstoffzyklusdefekten bewirken.

@ cytonet
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| assen Sie sich testen

Alpha1-Antitrypsinmangel
ist die haufigste genetisch
bedingte Ursache von Lun-
genemphysemen bei Er-
wachsenen und Leberer-
krankungen bei Kindern.

INTERVIEW

PROF. DR. CLAUS FRANZ VOGELMEIER

Prof. Dr. Claus
Franz Vogel-
meier,

Leiter des Alpha-1-
Antitrypsin-
Zentrums an der
Universitatsklinik
Marburg

M Was sind die besonderen
Probleme von Menschen mit
seltenen Lungenerkrankun-
gen wie dem erblichen
Alpha-1-Antitrypsin-Mangel?
Zum einenwerden diese Erkrankun-
gen erst spat diagnostiziert, weil die
Symptome unspezifisch sind. Zum
anderen sind seltene Erkrankungen
wie Alpha-1 in den Koépfen von Arz-
ten nicht so prasent wie das bei hau-
figen Erkrankungen der Fall ist.

B Warum zahit Alpha-1 zu den
seltenen Erkrankungen?
Schitzungen zufolge haben etwaein
bis drei Prozent aller Patienten mit
chronisch-obstruktiver Lungener-
krankung (COPD) als Krankheitsur-
sache einen angeborenen Alpha-1-
Antitrypsin-Mangel. Im Verhiltnis
zur ,Massenkrankheit‘ COPD ist das
selten. Da stellt sich dann die Frage:
Hat man genug Bewusstsein dafiir
geschaffen? Ist das in den Kopfen
der Arzte soweit verankert,dass ent-
sprechende Tests erfolgen?

M Aus welchen Griinden wird
Alpha-1 viel spéter erkannt als
andere seltene Lungenkrank-
heiten wie Mukoviszidose?

Die Mukoviszidose ist leichter iden-
tifizierbar, insbesondere dadurch,
dass sie im frithen Kindesalter spe-
zifische Symptome verursacht. Die
Kinderwerden beiden ersten Routi-
neuntersuchungen nach der Geburt
als auffallig erkannt. Es gibt zwar
auch einige Alpha-1-Patienten, die
unmittelbar nach der Geburt iden-
tifiziert werden. Es sind die, bei de-
nen es in Folge der Storung zu einer
Gelbsucht kommt.Das ist allerdings
eher selten. Meistens fillt der Man-
gel erst im Erwachsenenalter auf
und macht eben nicht so spezifische
Symptome.

H Welche Symptome haben
die Betroffenen?

Das sind Beschwerden, die man
auch von der chronisch obstrukti-
ven Lungenerkrankung kennt.Zum
Beispiel die so genannte ,Belas-
tungsatemnot” - wenn also jegliche
Form der Anstrengung Kurzatmig-
keitverursacht.Typischerweise tau-
chen die Beschwerden irgendwann
auf, gehen nicht von selbst voriiber
und werden tiiber die Zeit schlim-
mer.

B Wie konnen Alpha-1 und die
chronische Lungenerkran-
kung COPD trotz der ahn-

lichen Symptomatik unter-
schieden werden?
Alpha-1-Patienten sind hiufig we-
sentlich jiinger und die Erkrankung
verlauft schneller und schwerer. Als
Faustregel gilt: Wenn ein Patient
unter 50 Jahren Symptome einer
COPD hat, sollte man als Arzt miss-
trauisch werden.

B Wie kann Alpha-1 festge-
stellt werden?

Alpha-1 wird mit einem speziellen
Testverfahren festgestellt. Dieser
Test hat zwei Phasen: Zuerst wird
der Spiegel an Alpha-1-Antitryp-
sin (AAT) im Blut gemessen. Das
geschieht durch einen einfachen
Bluttest beim Haus- oder Lungen-
facharzt. Wenn dort ein verminder-
ter AAT-Wert im Blut festgestellt
wird, kommt die zweite Stufe ins
Spiel. Diese besteht darin herauszu-
finden, um welchen Defekt genau
es sich handelt, weil das wiederum
Auswirkungen auf die Gefihrlich-
keit der Erkrankung hat.

H Wer sollte sich testen las-
sen?

Eine Reihe von Fachgesellschaften
haben dazu Richtlinien formuliert
- basierend auf den Empfehlungen
der Weltgesundheitsorganisati-
on WHO. Diese lauten kurz zusam-
mengefasst, dass jeder Patient, bei
dem eine COPD diagnostiziert wur-
de,einmal im Leben auf Alpha-1 ge-
testet werden sollte.Auch Patienten

mit einem vermeintlichen Asthma,
bei denen die verengten Atemwege
nicht in iiblicher Weise auf entspre-
chende Medikamente reagieren,
sollten getestet werden.

M Wie viele Menschen kénn-
ten in Deutschland noch an Al-
pha-1 leiden, ohne es zu wis-
sen?

Ich personlich halte die Wahr-
scheinlichkeit, dass es noch tausen-
de Menschen in Deutschland gibt,
die eine Atemwegs- und Lungener-

Dank moderner Therapie-
verfahren geht es Betrof-
fenen besser.

FOTOS: WWW.ALPHA-1-INFO.DE

krankung haben und nicht wissen,
dass das eigentliche Problem ein Al-
pha-1-Antitrypsin-Mangel ist, fiir
sehrhoch.

Weitere Informationen

finden Sie unter:
www.alpha-1-info.de
www.alphal-deutschland.org
www.alpha-1-center.de

PAUL HOWE
redaktion.de@mediaplanet.com

Ein kleiner
Pieks sorgt filr
Gewissheit

* Quslls
COPG-Leltiinke der Sewtuiten Alsmmegsligs und der Beutud ban Gesallichall Mr Preunclogie & Beatrungymediis

Test auf Alpha-1: schnelle Gewissheit fiir COPD-Patienten

Haben Sie
genug Alpha-1
im Blut?

BEHANDLUNG

Wikinger-Krankheit
Alpha-1: Eine Thera-
pie kann helfen

Wenn die Luft wegbleibt
- Atemnot, chronischer
Husten und Auswurf kén-
nen auf die Wikinger-
Krankheit ,,Alpha-1-Anti-
trypsin-Mangel“ hinwei-
sen. Ein frithzeitiger Test
ist wichtig: Er ist die Vo-
raussetzung fiir eine ur-
sdchliche Therapie, die
der Erhaltung der Lungen-
funktion dient.

Sie ist auch als Wikinger-Krank-
heit bekannt: Die Stoffwechselsto-
rung Alpha-1-Antitrypsin-Mangel,
kurz ,,Alpha-1“ genannt. Die gene-
tisch bedingte Erkrankung ent-
stand wahrscheinlich aufgrund ei-
ner Veranderung des Erbguts von
Stidskandinaviern vor 2.000 bis
4.000Jahren.Deren Nachkommen,
die wikinger, brachten die Krank-
heit schlie8lich nach Zentraleuro-
pa.Nach wie vor existiert ein Nord-
Stid-Gefille hinsichtlich der Er-
krankungshaufigkeit in Europa.

Fehlendes Schutzeiwei3
Betroffene verfiigen tiber zu we-
nig Alpha-1-Antitrypsin, einem
Schutzeiweify der Lunge. Die hiu-
figste Folge ist die Zerstorung des
Lungengewebes bei Erwachse-
nen, seltener kommt es zu einer
Leberschiadigung bei Kindern. Im
Extremfall muss das geschidigte
Organ transplantiert werden.
Vorsichtig geschitzt gibt es allein
in Deutschland 8.000 bis 12.000
»Alphas“. Fiir eine seltene Erb-
krankheit ist Alpha-1 also relativ
héufig. Jedoch wissen viele Men-
schen nichts von dieser Krankheit.
Denn die typischen Symptome,
die sich meist im Alter von 35 bis
45 Jahren zeigen, gleichen denen
yklassischer” Lungenkrankheiten
wie den chronischen Lungener-
krankungen COPD und Asthma.

Versteckte Patienten

Noch immer werden viele Alphas
nichtaufihrewahre Krankheitsur-
sache therapiert. In der Regel dau-
ertessiebenJahre,in denen Betrof-
fene rund fiinf Arzte aufsuchen,bis
sie endlich die exakte Diagnose er-
fahren. Ein unnétiger Leidensweg,
auf dem die Patienten wertvol-
le Zeit verlieren. Denn die voran-
schreitenden Lungenschiaden sind
irreversibel. Dabei kann ein simp-
ler Bluttest Klarheit schaffen (sie-
he nebenstehendes Interview mit
dem Lungenexperten Professor
Claus Franz Vogelmeier).
Behandelt werden kann Alpha-1
durch eine spezielle Ersatzthera-
pie,bei der Betroffenen das fehlen-
de Schutzeiweif} per Infusion ver-
abreicht wird. Dadurch kann der
Krankheitsverlauf entscheidend
verlangsamtwerden -waszumehr
Lebensqualitiat und lingerer Le-
benszeit fithren kann.Und: je eher
behandelt wird,umso besser.

PAUL HOWE
redaktion.de@mediaplanet.com



FOTOS: STRANDPERLE GMBH - MEDIEN SERVICES

EIN UNABHANGIGES PRODUKT VON MEDIAPLANET

RETINOBLASTOM

FEBRUAR 2013 - 15

lch schau dir in die Augen

N2 Es gibt diesen Song ,,Julia®

% ein Oldievon Chris Rea.Dar-
in heif3t es: ,,Eyes so bright, so big
and wide ...it‘s the face of an an-
gel.“ Die Augen von Julia sind
strahlend und grof3 und blau.
Weit offen blicken sie in die Welt.
Zumindest das eine. Das andere
ist da.Einfach nur da. Das Glasau-
ge.Es macht das kleine Engelsge-
sicht schon und komplett. Julia
ist sechs Jahre. Wer sie sieht, ist
eingenommen von ihrem Wesen.
Wen sie sieht, dem schenkt sie
ein Licheln. Fee und Rabauke -
Julia kann beides. Thre Mutter
nennt sie: ,Unser kleines Kraft-
paket.“Und denktan eine Zeit zu-
riick, in der Julia Kraft nicht nur
brauchte, sondern bewies. Kran-
kenhaus,Operation,Bestrahlung,
Glasauge, Nachsorge. Fiinf Jahre
im Zeitraffer oder in fiinf Worten.
Mit wenig Wohlklang. Und heu-
te? Fleidige Erstklasslerin, ein

FAKTEN

Das Retinoblastom kommt fast
nur bei Kindern bis finf Jahren vor
und kann eines oder beide Augen
betreffen. Dabei bilden sich schnell
wachsende Tumoren an einer oder
mehreren Stellen. Unbehandelt ver-
lauft die Erkrankung tdlich, denn
die Retinoblastome kénnen sich ins
Zentralnervensystem ausbreiten.

Rund 50 Kinder in Deutschland
erkranken jéhrlich an dieser Krebs-
form, die oft unbemerkt beginnt und
meist erst durch ein weiBes Auf-

Wirbelwind beim Hockey, gerne
aucham Familien-Klavier,abends
Sandménnchen - und am aller-
liebsten Biigelbilder in allen
leuchtenden Farben. Zum Kraft-
paket kommt auch schon Kreati-
vitat. Die ganze Welt im Blick -
miteinem Auge.Denn das andere
musste sie hergeben. Der Krebs
wollte es so. Julia hatte Augen-
krebs. Beidseitiges Retinoblas-
tom. Mit zwolf Monaten. In dem
Songvon Chris Rea heif3t esauch:
,Julia, which way will you go?“
Vor fiinf Jahren hatten die Eltern
von Julia darauf keine Antwort.
Doch seit fiinf Jahren gibt sie Ju-
liaihnen.JedenTag.

leuchten der Pupille zum Beispiel
beim Fotografieren erkannt wird.
Behandelt werden die Patienten
operativ, durch Bestrahlung, Laser-,
Kryo- oder Chemotherapie - je nach
Tumorbefall und Erkrankungsstadi-
um. Die Entfernung des erkrankten
Auges gilt als sicherste Behandlung.

www.kinderaugenkrebsstif-
tung.de

Gut betreut ein ganzes Leben lang

Wenn ein Kind mit Blasen-
ekstrophie auf die Welt
kommt, iiberfordert das
nicht nur die Eltern, son-
dern oft auch die Arzte. Nur
bei etwa einem Viertel der
deutschlandweit rund 17
Falle pro Jahr wird die selte-
ne Fehlbildung bislang pra-
natal diagnostiziert.

Jungen sind doppelt so haufig wie
Maédchen von dieser Krankheit be-
troffen, bei der die untere Bauch-
wand,die Harnblase,das Beckenund
die duBeren Genitalien fehlgebildet
sind und die Harnblase nach auflen
gestiilpt ist.,,Im Alter von acht Wo-
chen sollte der operative Priméarver-
schluss vorgenommen werden, bei
dem die Blase und der Beckenring-
knochen verschlossen werden und

Prof. Dr. Wolfgang
H.Rdsch

FEAPU, Chefarzt der
Klinik fir Kinderurolo-
gieam Krankenhaus
Barmherzige Briider
Regensburgin Ko-
operation mit der Uni-
versitat Regensburg

das Genitale rekonstruiert wird“, rat
Prof. Dr. Wolfgang Rosch, Chefarzt
der Klinik fiir Kinderurologie am
Krankenhaus Barmherzige Briider
Regensburg. ,Dieser Eingriff muss
moglichst schonend gemacht wer-
den, damit die Blase eine Chance
hat,zu wachsen.” Der zweite, konti-
nenzschaffende Eingriff, wird zwi-
schen drei und fiinf Jahren fallig.
Fiir Madchen ist in der Pubertit oft
eine weitere OP notwendig, um die
sexuelle Funktionalitit wiederher-
zustellen. Die Ursache fiir die Fehl-

bildungen ist bislang unbekannt.

Zukunftsmodell speziali-
siertes Zentrum

Was sich so klar umreif3en lasst, be-
darf in Wirklichkeit eines komple-
xen Versorgungsnetzes, um den Pa-
tienten langfristig begleiten zu kon-
nen. ,Wir haben es mehrheitlich
mit Patienten zu tun,die infolge von
Voroperationen unter Komplikatio-
nen leiden“, so Prof. Dr. Résch. Und
die sind zahlreich - von Inkontinenz
iiber eine eingeschrankte Sexuali-
tat bis zum nicht gewagten Kinder-
wunsch. Hinzu kommt: Jede nicht
erfolgreiche OP zieht weitere nach
sich. Zur starken korperlichen Be-
lastung kommen erhebliche emoti-
onale Biirden. ,Die Einrichtung von
Spezialzentren,wie sie etwa in Eng-
land existieren, wire stark zu be-

firworten.” Auf diese Weise konn-
ten Standards zu OP-Verfahren,zum
Wissensaustausch und der inter-
disziplindren Patientenbegleitung
errichtet werden. Das weitere Plus:
Die Patienten wiirden ihr gesamtes
Leben durch ein Haus betreut wer-
den.

Neue Standards setzen

Beispielhafte interdisziplinare Zu-
sammenschliisse gibt es bereits:
2009 wurde das CURE-Net, Netz-
werk flir congenitale uro-rektale
Fehlbildungen, ins Leben gerufen.
Hier arbeiten unter anderem Uro-
logen, Humangenetiker, Epidemio-
logen und Psychologen zusammen,
um wissenschaftliche Erkenntnis-
se zu sammeln und auszutauschen.
»Standardisierung ist das Stichwort
einer optimierten Versorgung. Mit

PD Dr. Anne-Karoline Ebert, die im
CURE-Net das Teilprojekt Blasen-
ekstrophie leitet, und PD Dr. Hei-
ko Reutter, CURE-Net-Koordinator
und Mitbegriinder der Selbsthilfe-
gruppe Blasenekstrophie wollen
wir einen Untersuchungspass fiir
Betroffene einfithren“, betont Prof.
Dr.Rosch. Er soll als Nachsorge-Leit-
faden fungieren und auf die spe-
ziellen medizinischen Bediirfnis-
se der Patienten aufmerksam ma-
chen. Er unterstreicht: ,Das macht
eine Langzeitbetreuung erst richtig
effektiv - fiir Patienten und Arzte.
Denn wir lernen am besten aus den
personlichen Erfahrungen mit un-
seren Patienten.”

INES HEIN
redaktion.de@mediaplanet.com
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Die x-chromosomale Erokrankheit Morbus Fabry

Die Erkrankung Morbus Fa-
bry ist seit mehr als 115 Jah-
ren bekannt und doch fiihrt
sie bis heute ein Schatten-
dasein. Interview mit Prof.
Dr. Michael Beck, vom Zen-
trum der Kinder- und Ju-
gendmedizin am Universi-
tatsklinikum Mainz.

INTERVIEW

MAINZ
Was ist Morbus Fabry?

Der Morbus Fabry (MF) ist eine erb-
lich bedingte Stoffwechselstérung,
bei der nicht die Neubildung von
Substanzen gestort ist, sondern der
Abbauvon grofien Molekiilen,dieim
Korper regelmiflig zerlegt werden
miissen. Der Korper baut Stoffe auf
und wieder ab. Das sieht man zum
Beispiel anhand von den Haaren,die
ausfallen und wieder nachwachsen
oder anhand der Nagel, die ebenfalls
nachwachsen. Und bei dem MF ist
der Abbau einer bestimmten Subs-
tanz gestort und diese Substanz fin-
det sich fast tiberall im Kérper.Wenn
ein bestimmtes Enzym fehlt, dann
konnen diese Stoffe nicht richtig ab-
gebaut werden und lagern sich mit
der Zeit immer mehr an verschiede-
nen Organen ab.

Prof. Dr.
Michael Beck
Kinderarzt/Ge-
netiker, Leiter der
Arbeitsgem. lyso-
somale Speicher-
krankheiten am
Universitatsklini-
kum Mainz

Wie haufig tritt diese Krank-

heit auf?

Je mehr man dariiber weif}, desto
héaufiger wird die Diagnose gestellt.
Bisher gibt es jedoch nur ungefihre
Schitzungen. Man rechnet in etwa
damit, dass von 40.000 Neugebore-
nen,eins davon betroffen ist.

Wer ist gefdhrdet?
Man ist dann betroffen, wenn auch
die Eltern an MF leiden. Oft wissen
die Eltern jedoch nicht, dass bei ih-
nen MFvorhanden ist.

Miissen beide Eltern er-

krankt sein, um Morbus Fabry
zuvererben?
Nein, es handelt sich beim MF
um eine x-chromosomale Erkran-
kung. Das heif3t, wenn ein Mann
die Krankheit hat, sind alle seine
Tochterbetroffen und die S6hne sind
gesund.Und wenn die Frau erkrankt
ist,sind 50 Prozent der Mddchen und
50 Prozent der Jungen betroffen.

Wie wird die Erkrankung dia-
gnostiziert?
Bei Jungs muss man nur ein Enzym
messen,bei Mddchen muss man zu-
sitzlich noch Genanalysen durch-
fiihren. Grundsitzlich sollte die Di-
agnose mit einer umfangreichen
Befragung der Krankheitsgeschich-
te beginnen. Zudem sollte eine Fa-
milienanamnese erhoben werden,
die solche Verwandte des Patienten
identifiziert, die friihzeitig an einer
Nieren- und Herzkrankheit verstor-
ben sind,denn das kann darauf hin-
weisen, dass in diesen Fillen ein MF
vorlag.Viele Patienten stellen die Di-
agnose selbst,in dem sie ihre Symp-
tome in Suchmaschinen eingeben.
Das ist sehr bedauerlich.

Warum wird die Krankheit

von Arzten oft nicht erkannt?
MTF gehort zu den seltenen Erkran-
kungen und diese werden im Allge-
meinen von den Arzten zu wenig er-
kannt. Auch weil ihnen, laut meiner
Erfahrung, wahrend des Medizin-
studiums zu wenig Bedeutung bei-
gemessen wird.

Wir wird Morbus Fabry be-
handelt?
Bis vor 20 Jahren gab es keine Be-
handlungsmoglichkeit. Inzwischen

haben jedoch zwei Firmen eine En-
zymersatztherapie entwickelt. Da-
bei wird der Stoff,der bei den Patien-
ten fehlt, gentechnisch hergestellt
und dem Patienten dannlebenslang,
alle zwei Wochen,infundiert.

Mit welchem Erfolg?

Die Lebensqualitit der Patienten
steigt, die Schmerzen lassen nach,
die Nierenfunktion verbessert sich
oder bleibt zumindest stabil und
auch die Herzvergroflerung nimmt
ab, wenn rechtzeitig mit der Thera-
pie begonnen wird. Je frither man
mit der Behandlung beginnt, desto
effektiveristsie.

Wird an neuen Behand-
lungsmaoglichkeiten geforscht?
Fiirseltene Erkrankungen allgemein
und speziell auch fiir den MF gibt es
viele neue Entwicklungen.Es gibt ei-
ne Tablette,die noch in der Entwick-
lung ist, die fiir bestimmte Typen
des MF wirksam sein wird. Ebenso
denkt man tiiber eine Gentherapie
nach.IndennéchstenJahrenist mit
einer ganz rasanten Entwicklung zu
rechnen.

FRANZISKA MANSKE
redaktion.de@mediaplanet.com

FAKTEN

Symptome des
Morbus Fabry

Die ersten Fabry-Symptome kon-
nen zu unterschiedlichen Zeit-
punkten auftreten.

Kindheit/Jungend:

Brennende Schmerzen in den
Handen und Fiiflen

Schmerzen in Handen und Fii-
3en werden durch Hitze und/oder
Kalte noch verstarkt

Auffalligerote Fleckenim,,Bade-
hosenbereich”

Miidigkeit

Erwachsenenalter:
Durchblutungsstérungen des
Gehirns bishin zum Schlaganfall
Eiweiausscheidung im Urin
Zunehmende Nierenfunktions-
storung
Vergroflerung der linken Herz-
kammer,was zu verminderter kor-
pertlicher Leistungsfahigkeit fithrt
Herzrhythmusstérungen
Zunehmende Storungen der
Herzfunktion

Weil Arzte oft nicht an den Morbus
Fabry denken, werden Betroffene
héufig als Simulanten bezeichnet
- und das verfolgt die Patienten oft
ihrLebenlang.

ANZEIGE

Alexion hat sich auf die Erforschung und
Entwicklung von Therapien fiir duBerst sel-
tene Krankheiten, so genannte. ,ultra-rare
diseases”, spezialisiert und engagiert sich
zusammen mit EURORDIS und Patienten-
organisationen weltweit zum ,, Tag der Sel-
tenen Erkrankungen”. Dr. Susanne Specht,
Geschéftsfiihrerin der Alexion Pharma
Germany GmbH, erldutert, wie das Unter-
nehmen das Leben von Patienten mit die-
sen Erkrankungen verbessert.

Alexion Pharmaceuticals:
Lebensverandernde Therapien
fiir Patienten mit duBBerst seltenen Erkrankungen

Was ist eine ,duBerst seltene Erkrankung”?
Als duBerst selten wird eine Krankheit ge-
meinhin definiert, wenn weniger als eine von
50.000 Personen davon betroffen ist. Viele du-
Berst seltene Erkrankungen sind schwerwie-
gend und lebensbedrohlich und haben fir Pa-
tienten und ihre Familien erhebliche belasten-
de Auswirkungen, da sie zumeist unerforscht
sind und es keine addquate Behandlungsme-
thode gibt. Unser Ziel bei Alexion ist es, wirk-
same Therapien zu entwickeln, um das Leben
betroffener Patienten deutlich zu verbessern.
Wir arbeiten weltweit mit Regierungsinstituti-
onen zusammen, um sicherzustellen, dass Pa-
tienten Zugang zu unseren Therapien erhal-
ten.

Wie unterstiitzt Alexion Interessengruppen
im Bereich der duBerst seltenen Erkrankun-
gen?

Unsere Mitarbeiter arbeiten mit groBem En-
gagement daran, das Leben von Patienten zu
verbessern. So ist zum Beispiel das atypische
Hamolytisch-uramische Syndrom (aHUS) eine
auBerst seltene Krankheit, die fortschreitend
lebenswichtige Organe schadigt. Bevor unse-

re Therapie verfligbar war, benétigten mehr
als die Halfte der aHUS-Patienten Nierendia-
lysen, litten dauerhaft an Nierenschaden oder
starben innerhalb eines Jahres nach Diagnose.
Nun steht aHUS-Patienten erstmals eine zuge-
lassene Therapie zur Verfigung. Ein weiteres
Beispiel war die EHEC-Krise in 2011. Unge-
wohnlich viele Menschen litten damals an der
lebensbedrohlichen E.coli-Infektion, auch als
STEC-HUS bekannt. Wir bei Alexion reagier-
ten damals schnell und stellten unsere Thera-
pie fur diese Patienten zur Verfigung.

Was sind Ihre Zukunftspléne?

Wir organisieren Aufklarungskampagnen und
Diagnoseschulungen, damit Arzte die Behand-
lungen bestmdéglich durchfihren kénnen. In
der Forschung werden wir uns auch zukinftig
darauf konzentrieren, Therapien fir duBerst
seltene Erkrankungen zu entwickeln. Eines
unserer Forschungsprogramme betrifft einen
Wirkstoff, den wir 2011 von einem deutschen
Unternehmen zur Behandlung von MoCD Typ
A erworben haben. Dabei handelt es sich um
eine genetische, duBerst seltene, und tédlich
verlaufende Erkrankung bei Sduglingen.
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INSPIRATION

,Die Betroffenen einer Seltenen
Erkrankung fahlen sich allein und
machen sich selbst auf die Suche

nach mehr Informationen.”

Hilfe zur
Selbsthilfe

Seltene Erkrankungen -
gemeinsame Probleme.

Raniavonder
Ropp )
Presse- und Of-
fentlichkeitsarbeit,
ACHSE e V.

Rund vier Millionen Menschen
sind in Deutschland von einer
der iiber 6.000 verschiedenen Sel-
tenen Erkrankungen betroffen.
Trotz der ganz unterschiedlichen
Symptome und Krankheitsver-
laufe stehen die Betroffenen vor
gleichen Problemen und Heraus-
forderungen, die in der Selten-
heit der Krankheiten begriindet
liegen: Das Interesse an Seltenen
Erkrankungen zu forschen ist ge-
ring; es gibt kaum Medikamente
oder Behandlungsoptionen; In-
formationen tiber die Erkrankun-
gen sind schlecht oder schwer zu-
ginglich; Experten sind rar; bis
eine Diagnose gestellt wird,irren
die Betroffenen oft von Arzt zu
Arzt,nicht selten jahrelang.

Die Folge aus diesen Informa-
tions- und Versorgungsliicken,
aus dieser Ungewissheit ist: Die
Betroffenen einer Seltenen Er-
krankung fithlen sich allein(-ge-
lassen) und machen sich selbst
auf die Suche nach mehr Infor-
mationen. Viele suchen Mitbe-
troffene und schlieen sich in
Selbsthilfevereinen zusammen,
beispielsweise bestehenden an,
um gemeinsam mehr zu errei-
chen.

Experten in eigener
Sache

Selbsthilfe weckt in vielen Kop-
fen Assoziationen zu Menschen,
die sich in Stuhlkreisen iiber ih-
re Erkrankung austauschen, um
die Belastungen, die mit der Er-
krankung einhergehen, gemein-
sam zu tragen. Diese gegensei-
tige psychosoziale Unterstiit-
zung ist ein wichtiger, aber nicht

einziger Pfeiler der Selbsthilfe.
Denn die Selbsthilfevereine wol-
len dem Informationsmangel
und der schlechten Versorgungs-
situation auch nachhaltig ent-
gegenwirken: sie sammeln und
biindeln Informationen und ma-
chen sie verfiigbar. Sie bauen ein
Netzwerk an Experten auf, dabei
kniipfen sie nicht selten Kontak-
te zu Arzten, Wissenschaftlern
und Patienten auf der ganzen
Welt. Uber laufende Forschungs-
projekte sind sie informiert oder
stoflen diese sogar selbst mit an.
Als Patientenvertreter setzen sie
sich in politischen Gremien fiir
ihre Belange ein. So unterschied-
lich die Krankheiten und ihre
Pravalenzen sind, so sind auch
die Strukturen der Selbsthilfever-
eine sehr vielseitig: von wenigen
Elternpaaren, die sich gemein-
sam fiir die Zukunft ihrer betrof-
fenen Kinder einsetzen, bis hin
zu groflen Vereinen mit mehre-
ren 1.000 Mitgliedern und haupt-
amtlichen Mitarbeitern, die seit
Jahren Anlaufstelle fiir die Be-
troffenen sind.

ACHSE als Zusammen-
schluss der ,Selbsthilfe
der Seltenen®

Unter dem Dach der ACHSE,
der Allianz Chronischer Selte-
ner Erkrankungen e.V., haben
sich mittlerweile weit iiber 100
Selbsthilfevereine zusammenge-
schlossen. Denn auch hier gilt:
krankheitstibergreifende Proble-
me sind gemeinsam besser zu 16-
sen,indem man auf den gemein-
samen Erfahrungsschatz und ein
stetig wachsendes Wissensnetz-
werk zuriickgreift. Die ACHSE ist
Anlaufstelle fiir Betroffene und
tritt nach auflen als Sprachrohr,
Multiplikator und Vermittler fiir
die Belange der Seltenen ein. Sie
gibt den Seltenen eine Stimme.

RANIA VON DER ROPP
redaktion.de@mediaplanet.com
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Zusammen sind sie weniger allein.
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THE SCIENCE of POSSIBILITY

Vertex entwickelt neue Therapieoptionen,
mit dem Ziel Erkrankungen zu heilen und die
Lebensqualitat zu verbessern.

Die Lebensperspektiven von Menschen mit schwerwiegenden
Erkrankungen und deren Familien zu verbessern ist unsere Vision.
Um diese zu verwirklichen, arbeiten wir mit filhrenden Forschern,
Arzten, Gesundheitsexperten und anderen Spezialisten zusammen.

A

VERTEX

WwWww.vrtx.com

Vertex Pharmaceuticals (Germany) GmbH - Josephspitalstr. 15/4. St. - 80331 Miinchen
© 2012 Vertex Pharmaceuticals Incorporated.
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/Ugelassene

Orphan

M Die so genannten Orphan
Drugs sind Arzneimittel zur
Behandlung von Krankhei-
ten, die so selten sind, dass
Sponsoren sie nur wider-
strebend zu den liblichen
Marktbedingungen entwi-
ckeln.

Um Forschung und Entwicklung
dieser Orphan Drugs anzukurbeln,
fiihrten Behorden Anreize fiir die
Gesundheits- und Biotechnologie-
industrie ein. Die Anfange reichen
zuriick bis ins Jahr 1983 mit Ein-
flihrung des Orphan Drug Geset-
zes in den Vereinigten Staaten. Es
folgten Japan und Australien (1993,
1997).Europa fiihrte eine gemeinsa-
me EU-Richtlinie fiir Orphan Drugs
im Jahr1999 ein.

Durch diese in Kraft getretene
europdische Verordnung zu Arz-
neimitteln gegen seltene Krank-
heiten - die so genannten Orphan-
Arzneimittel oder Orphan Drugs -
stehen inzwischen den Patienten
in der Europaischen Union 66 Or-
phan-Medikamente zur Verfiigung.
Als selten gelten in der EU Krank-
heiten, die nicht mehr als finf Pa-
tienten von 10.000 Personen in
der EU betreffen. Hinzu kommen
solche Orphan-Medikamente, die
weiterhin zur Behandlung seltener
Krankheiten zur Verfiigung ste-
hen, aber den Orphan-Status nicht
mehr besitzen, da er beispielswei-
se nach zehn Jahren abgelaufen ist
oder von der Firma zuriickgegeben
wurde.

Orphan-Drug-Status fiir

I

Drugs

PILLEN, KAPSELN UND CO. Viele Betroffene seltener Erkrankungen sind auf Or-

phan Drugs angewiesen.

weitere Arzneimittelthera-
pien

Zudem haben bis Dezember 2012
rund 1.000 noch nicht abgeschlos-
sene Entwicklungsprojekte fiir
weitere Arzneimitteltherapien
den Orphan-Drug-Status erhalten.
Diese Projekte, fiir die derzeit kli-
nische Priiffungen durchgefiihrt
werden, konnen in den nachsten
Jahren zu weiteren Zulassungen
von Orphan-Medikamenten fiih-
ren. Der Orphan-Drug-Status wird
von der Europdischen Kommissi-

FOTO: SHUTTERSTOCK

on nach der Priifung der vom Her-
steller einzureichenden Nachwei-
se vergeben und bringt fiir das ent-
wickelnde Unternehmen Vorteile
in Form von kostenloser Beratung
beider Planung der klinischen Prii-
fungen, erméfligten Zulassungs-
gebiihren und einer zehnjahrigen
Marktexklusivitat fiir das Orphan-
Medikament, unabhingig vom Pa-
tentschutz, mit sich.

Stoffwechselstérungen
und Krebserkrankungen

FUR SEL
KRANKH

NE
TEN
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Zu den seltenen Leiden, die mit Or-
phan-Medikamenten aus den letz-
ten Jahren behandelbar geworden
sind, gehoren beispielsweise die
Systemische Sklerodermie, also die
Bildung tiberschiissigen Bindege-
webes in der Haut und in inneren
Organen, mit 66.000 Betroffenen in
der EU und die Hyperammonémie,
eine Stoffwechselstéorung durch
Enzymmangel, mit sogar nur 60 Be-
troffenen in der EU. Viele Orphan-
Arzneimittel helfen bei Stoffwech-
selstorungen und bei Krebserkran-
kungen. Zu Letzterem zahlt unter
anderem die haufigste Leukamie-
Form bei Kindern, die akute lym-
phatische Leukdmie (ALL).

Verfiigbarkeit von Orphan
Drugs in Europa

Die Marktzulassung eines be-
stimmten Medikamentes fiihrt
nicht zwangsldufig zur Vermark-
tung in allen europiischen Lin-
dern. Der Inhaber der Zulassung
muss im Vorfeld iiber die Moglich-
keit einer Vermarktung innerhalb
der einzelnen Liander entschei-
den. Das Medikament wird dann
den jeweiligen landesspezifischen
Vorgehensweisen unterzogen, die
tiblicherweise Handhabung und
Preisgestaltung des Medikamen-
tes betreffen. Trotz gemeinsamer
Bemiihungen - die verschiedenen
Vorgehensweisen der einzelnen
Lander erschweren den Zugriff von
Patienten auf Orphan Drugs.

BENJAMIN PANK
redaktion.de@mediaplanet.com

Die Europai-
sche Orphan
Drug
Regulation

Am 16. Dezember 1999
verabschiedeten das Eu-
ropaische Parlament und
der Rat die Regulation
(EC) N° 141/2000 fiir Or-
phan Drugs.

Dariiber hinaus verabschie-
dete die Kommission die Re-
gulation (CE) N° 847/2000 vom
27.April 2000, in der die Anwen-
dungskriterien fiir die Bezeich-
nung ,Orphan“ festgelegt sind
und das Konzept fiir ,4hnliche
medizinische Produkte“ und
,klinische Vorrangigkeit“ defi-
niert ist.

Nur fiir Menschen ge-
nutze Medikamente

Nach der europaischen Regu-
lation n° 141/2000 konnen nur
fiir Menschen genutzte Medi-
kamente als Orphan Drugs be-
zeichnet werden. Folglich sind
Produkte aus der Veterindrme-
dizin, medizinische Hilfsmit-
tel, Nahrungszusatz- und -er-
gdnzungsmittel hiervon aus-
geschlossen. Arzneimittel mit
Orphan Drug Designation wer-
den in das Community register
for Orphan Medicinal Products
aufgenommen.

PAUL HOWE
redaktion.de@mediaplanet.com
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Unsere diagnostischen Schwerpunkte sind:

* Erbliche Tumorerkrankungen

* Thalassdmien und Hamoglobinopathien
* Erbliche Fiebersyndrome

* Pharmakogenetik

Das Institut fur Medizinische Diagnostik Berlin-Potsdam MVZ (IMD) bietet humangenetische Diagnostik
und labormedizinische Diagnostik aus einer Hand. Die enge Zusammenarbeit verschiedener Fachdarzte
und Naturwissenschaftler ermoglicht es, das Krankheitsbild von Patienten aus verschiedenen
Blickwinkeln zu bewerten. Interdisziplindres Vorgehen sichert auch in komplizierten Fallen eine
zuverlassige Diagnosestellung.

Wir bieten ein breites Spekirum an molekulargenetischer Diagnostik an. Folgende Methoden kommen
hierbei zum Einsaiz: Sequenzierung, MLPA (Multiplex Ligation-dependent Prolbe Amplification) sowie
weitere PCR-basierte Verfahren.

Institut fiir Medizinische Diagnostik Berlin-Potsdam MVZ GbR
12247 Berlin, NicolaistraBe 22, Tel.: (030) 77 00 13 22, Fax: (030) 77 00 13 32
Info@IMD-Berlin.de www.imd-berlin.de

Institut fir Medizinische Diagnostik Berlin — Potsdam mvz Gbr

Laboratoriumsmedizin » Mikrobiologie ¢ Infektiologie * Transfusionsmedizin - Humangenetik « Personalisierte Medizin

14469 Potsdam, Friedrich-Ebert-Str. 33, Tel.: (0331) 280 95 0, Fax: (0331) 280 95 99

Info@IMD-Potsdam.de www.medlab-pdm.de

EI Offnungszeiten: Fiir Patienten: Montag bis Freitag 8 - 17 Uhr. Fiir Arzte sind wir weit dar(iber hinaus telefonisch erreichbar.
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EIN UNABHANGIGES PRODUKT VON MEDIAPLANET

BERATUNGSGESPRACH
Finden Sie in lhrem Arzt
einen vertrauensvollen
Ansprechpartner.

FOTO: SHUTTERSTOCK

Krankheltsrisiken
erkennen und Krank-
Nelten verstehen

Vielen fillt der Gang zum
Arzt nicht leicht. Die Angst
vor einer schlimmen Diag-
nose, vor Schmerz oder der
Notwendigkeit weiterer, viel-
leicht unangenehmer Un-
tersuchungen stimmt viele
Menschen skeptisch. Doch
es gibt eine Vielzahl verniinf-
tiger Griinde, einen arztli-
chen Rat zu konsultieren.

Das gilt insbesondere fiir Men-
schen,bei denen zum Beispiel der
Verdacht auf eine genetisch be-
dingte, seltene Erkrankung oder
Entwicklungsstorung in der Fa-
milie vorliegt, oder wenn gene-
tische Ursachen von Entwick-
lungsstorungen, gehauft auftre-
tenden Krebserkrankungen oder
unerfiilltem Kinderwunsch un-
tersucht werden sollen. In diesen
Fillen kann eine humangene-
tische Beratung Klarheit schaf-
fen. Sie macht den Verlauf einer
erblichen Erkrankung, die Wahr-
scheinlichkeit ihres Wiederauf-
tretens und das Vererbungsmus-
ter transparent.

Untersuchung nur durch
Spezialisten

Seit dem 1.Februar letzten Jahres
verlangt der Gesetzgeber, dass ge-
netische Beratungen und Unter-
suchungen nur noch durch Fach-
arzte fiir Humangenetik durchge-
fithrt werden, die tiber spezifische
Erfahrungen mit der Diagnose
von erblichen Krankheiten und
der Betreuung von Betroffenen
verfiigen. Die Deutsche Gesell-
schaft fiir Humangenetik e.V. lis-
tet auf ihrer Webseite iiber 300
Eintréige in Kliniken und Praxen,
an die sich der Ratsuchende wen-
den kann.Im Gesetz sind zahlrei-
che arztliche Aufklarungs- und
Beratungspflichten verankert
und definiert,worauf sich die Un-
tersuchungen beschrianken. Da-
zu zahlt auch, dass die Beratung
non-direktiv durchgefithrt wird,
das heif3t,dass der Arzt zwar bera-

tend und unterstiitzend titig ist,
jedoch keine konkreten Hand-
lungsanweisungen gibt.

Im Fokus: der Mensch und
seine Gesundheitsge-
schichte

In der Beratung wird zunéichst
die individuelle Fragestellung ge-
klart und die personliche wie fa-
milidre Gesundheitsgeschichte
in Form einer ausfiihrlichen Ana-
mnese festgehalten, so detailliert
dies moglich ist.Zur Vorbereitung
sollten sich die Patienten einge-
hend iiber Gesundheitsprobleme
in der Familie erkundigen und et-
waige Vorbefunde oder diagnos-
tische Schreiben anderer Arzte
mitbringen. Diese werden bei der
eigentlichen korperlichen Unter-
suchung meist anhand von Blut-
proben und gegebenenfalls von
bestimmten Geweben beriick-
sichtigt,um spezielle erbliche Ri-
siken besser abschitzen und den
Patienten iiber allgemeine Risi-
ken beraten zu konnen.

Was passiert danach?

Nach der genetischen Beratung
und Untersuchung erhilt der Pa-
tient in der Regel einen schrift-
lichen Bericht. Dieser beinhal-
tet eine Dokumentation und ei-
nen Ergebnisteil. Darin enthalten
sind die Anamnese, die durchge-
fithrten beziehungsweise noch
notwendigen Untersuchungen
und die fachérztliche Beurtei-
lung mit Blick auf die urspriing-

liche Fragestellung des Patienten.

Konkrete Unterstiitzung erhilt
der Ratsuchende, wenn sich ei-
ne Diagnose bestitigt haben soll-
te. Hiufig wird dann im Rahmen
der Nachsorge eine tiefergehende
Beratung angeboten, die Empfeh-
lungen fiir weitere Untersuchun-
gen durch die jeweilig relevanten
Spezialisten enthalt.

DOROTHEE FRIEDRICHS
redaktion.de@mediaplanet.com

Unterstutzung durch
genetische

Im Expertengesprach
mit Frau Dr. med. Inga
Zastrow, Facharztin fir
Humangenetik, Geneti-
sche Beratungspraxis Dr.
Zastrow in Berlin:

Welche seltenen Krank-

heiten kdnnen durch die ge-
netische Beratung festge-
stellt werden?
,Die meisten seltenen Erkran-
kungen sind genetisch bedingt,
das heif}t, es liegen ihnen Ver-
dnderungen im Erbgut zugrun-
de, die auch an die Kinder wei-
tergegeben werden kénnen. Hu-
mangenetiker werden in ihrer
fiinfjahrigen Facharztausbil-
dung dazu ausgebildet, das kom-
plexe Bild genetischer Erkran-
kungen beziehungsweise Syn-
drome zu erkennen. Im Prinzip
ist es dem Humangenetiker da-
durch moglich, jede bekannte
genetisch bedingte Erkrankung
zu diagnostizieren. Haufig ha-
ben Patienten mit komplexen
genetischen Erkrankungen be-
reits eine lange Zeit der Unge-
wissheit beziiglich ihrer klini-
schen Symptome hinter sich.
Die genetische Beratung kann
zum Beispiel dazu beitragen, die
seltene Stoffwechselerkrankung
Morbus Fabry zu erkennen und
dem Patienten eine gezielte me-
dikamentdse Therapie anzubie-
ten.“

Welche Untersuchungen

| Frau Dr. med.

Inga Zastrow
Fachérztin fur Hu-
mangenetik, Ge-
netische Bera-
tungspraxis Dr.
Zastrow in Berlin

werden dabei in welcher
Form vorgenommen?

,Die Untersuchungen umfas-
sen die personliche Anamnese
(gesundheitliche Vorgeschich-
te), die Familienanamnese mit
Erstellung des Familienstamm-
baums tiber drei Generationen,
die korperliche Untersuchung,
molekular- und zytogenetische
Untersuchungen aus Blut oder
anderen Geweben sowie gege-
benenfalls weiterfithrende La-
boruntersuchungen, die Erldu-
terung der Befunde und Bera-
tung iiber die Bedeutung der
vorliegenden Information, die
Abschiatzung des genetischen
Risikos fiir den Ratsuchenden
und seine Familienangehori-
gen sowie die Weiterbegleitung
der Familien zum Beispiel durch
Empfehlungen von Fritherken-
nungsprogrammen oder die
Vermittlung von Kontakten zu
Selbsthilfegruppen.“

Welche Sicherheiten be-
kommen lhre Patienten
durch eine genetische Be-
ratung?

,Die genetische Beratung tragt
dazu bei, Klarheit zu gewinnen

Seratun

FEBRUAR 2013 - 19

und die Familien zu entlasten,
insbesondere wenn Zweifel be-
stehen, ob es sich tatsachlich
um eine genetisch bedingte Er-
krankung in der Familie han-
delt. Falls sich eine seltene Er-
krankung bestitigt, ist die gene-
tische Beratung hilfreich, Wege
aufzuzeigen und den betroffe-
nen Patienten somit Lebensmut
und Hoffnung zu geben. Die Heil-
ansitze reichen je nach Erkran-
kungsbild von medikamentdser
Therapie (zum Beispiel Enzy-
mersatztherapie) iiber genthera-
peutische Ansatze, operative In-
terventionen bis hin zu alterna-
tivmedizinischen Heilverfahren
durch Aktivierung der Selbsthei-
lungskrafte.“

Wird die genetische Bera-

tung von der Krankenkasse
getragen, oder ist sie eine
ausschlieBliche Privatleis-
tung?
,Die genetische Beratung ist,
ebenso wie eine eventuell indi-
zierte genetische Diagnostik,
Bestandteil der Krankenversor-
gung. Daher werden die Kosten
von den gesetzlichen und pri-
vaten Krankenkassen getragen.
Eine genetische Beratung wird
bei gesetzlich Versicherten auf
Uberweisung durch einen nie-
dergelassenen Arzt durchge-
fihrt.“

INES HEIN
redaktion.de@mediaplanet.com
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Sklerodermie -

eine Herausforderung fiir alle

Sklerodermie
Selbsthilfe eV

S

Bekommt man Krebs diagnostiziert, steht man nie

alleine da, denn allen ist diese Krankheit ein Begriff

und Onkologen (Facharzte fur Krebs) findet man
Uberall. Bei uns ist das anders: Skleodermie kennt
kaum jemand und Fachérzte findet man nicht mal in
jeder GroBstadt.

An den Unis wurde die Krankheit vielleicht mal
am Rande erwihnt; nur wenige Arzte kannten die
Krankheit; Diagnostik- und Therapiemdglichkeiten
waren rar und die Betroffenen fuhlten sich mit die-

ser exotischen Krankheit alleine gelassen. Aus dieser

Not heraus griindeten wir vor 29 Jahren die Keim-
zelle unseres Vereins, dem heute tber 1.200 Mitglie-
der bundesweit angehoren.

Die Sklerodermie ist nach wie vor selten, aber man
fuhlt sich nicht mehr alleine gelassen. Es gibt Grup-
pentreffen, Erfahrungsaustausch, umfangreiches In-
formationsmaterial und spezielle Veranstaltungen
mit Arzten, so dass sowohl die Betroffenen, wie auch
das medizinische Fachpersonal gut aufgestellt sind.

Fordern und férdern ist unsere Devise — forderten
die Arzte auf zu forschen und férderten deren Pro-
jekte. Mit dem Ergebnis, dass es heute viele Thera-
pie- und Diagnostikméglichkeiten gibt, einen regen
Austausch unter den Experten und dass sich die Le-
benserwartung und Lebensqualitét der Betroffenen
gravierend verbessert hat.

+~Wenn man die Sklerodermie verstanden hat,

kann man vielen anderen Kranken auch helfen - an-
gefangen von den Brandnarben bei Kindern, bis
hin zur Lungenfibrose oder Leberzirrhose”. Diese
Aussage macht zum einen klar, dass die Skleroder-
mie nicht nur fir die Betroffenen, sondern auch fir
die Arzte eine Herausforderung ist, denn man hat
es nicht nur mit einem Symptom, sondern mit ganz
viel verschiedenen zu tun. Zum anderen appelliert
sie an die Solidaritat aller Menschen. Denn morgen
kann jeder an einem unheilbaren Symptom erkran-
ken, oder Brandnarben erleiden oder eine Autoim-
munerkrankung bekommen.

So kénnen zum Beispiel auch Kinder (fir die ha-
ben wir unser Maskottchen Sklerinchen geschaf-
fen) ohne jegliche Vorhersehbarkeit an einer zirkum-
skripten Sklerodermie erkranken. Auch hier haben
wir die Netzwerke geschaffen, damit die Kinder und
Jugendliche eine gute Betreuung erfahren und ih-
re Kindheit und Jugend relativ unbeschwerte genie-
Ben kénnen. Mehr Informationen lUber die Krankheit
und unseren Verein finden Sie auf unserer Websei-
te, ebenso Uber unsere Stiftung und das Deutsche
Netzwerk systemische Sklerodermie.

Am Wollhaus 2
74072 Heilbronn
www.sklerodermie-sh.de
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