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Selten ist gar nicht so selten: In Deutschland leben rund vier Mil-
lionen Menschen mit S eltenen Erkrankungen. Man spricht von

selten, wenn hochstens fiinf von 10.000 Menschen von einer sol-
chen Erkrankung betroffen sind.

iir viele Menschen klingt

der Begriff ,seltene Erkran-

kungen”“ sehr abstrakt. Et-

was, das kaum wahrnehm-

bar und weit weg vom eige-

nen Leben ist - eben selten.

Doch die geschitzte Zahl von
vier Millionen betroffenen Menschen in
Deutschland, davon tiber drei Millionen
Kindern, verdeutlicht: Seltene Erkran-
kungen sind kein marginales Phinomen,
die Betroffenen machen rund 5% unserer
Gesellschaft aus.Diese Menschensindim
Gesundheitssystem, aber auch im Alltag
oft allein gelassen mit ihren besonderen
Problemen und Herausforderungen: Die
zu 80% genetisch bedingten Erkrankun-
gen sind zum grofien Teil chronisch und
unheilbar.Aufgrund der geringen Patien-
tenzahlen ist die Forschung fiir Seltene
Erkrankungen fiir Pharmaunternehmen
oft betriebswirtschaftlich nicht interes-
sant. Fiir die meisten der iiber 6000 Sel-
tenen Erkrankungen gibt es keine Medi-
kamente oder andere Therapiemaglich-
keiten.Bis ein Betroffener einer Seltenen
Erkrankung eine gesicherte Diagnose er-
halt, vergehen oft mehrere Jahre - eine
einsame Odyssee von Arzt zu Arzt. Infor-
mationsmangel, wenig Experten und ge-
ringe medizinische Erfahrung mit Selte-
nen Erkrankungen sind Ursachen fiir die
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"Seltene Er-
krankungen
sind kein
marginales
Phanomen,
die Betrof-
fenen ma-
chen rund
funf Prozent
unserer Ge-
sellschaft

aus.

Herr Christoph
Nachtigaller
Vorsitzender der Alli-
anz Chronscher Sel-
tener Erkrankungen

ACHSE

spate Diagnose. Doch auch mit einer Dia-
gnose miissen die Betroffenen oft fiir ei-
ne gute Versorgung kimpfen. Um diesen
Menschen,den Waisenkindern der Medi-
zin, beizustehen, hat sich vor fiinf Jahren
die ACHSE (Allianz Chronischer Seltener
Erkrankungen eV.) gegriindet. Mittler-
weile ist sie zu einem Netzwerk von iiber
100 Selbsthilfeorganisationen von Betrof-
fenen und ihren Angehoérigen angewach-
sen. Nicht nur ihren Mitgliedern, allen
Menschen mit seltenen Erkrankungen in
Deutschland bietet die ACHSE eine zent-
rale Anlaufstelle.Eine Betroffenenberate-
rin berit und unterstiitzt Menschen, die
nach einer Diagnose Halt und Informa-
tionen suchen. Aber auch Arzte und The-
rapeuten benétigen Rat bei schwierigen
Diagnosen und im Umgang mit Selte-
nen Erkrankungen. Der ACHSE-Lotse an
der Charité, selbst eine Arztin ,steht ih-
ren Kollegen orientierend zur Seite und
baut dabei ein Netzwerk an Experten fiir
Seltene Erkrankungen auf. Auch die pa-
tientenorientierte Datenbank achse.info
zielt darauf hin,Informationen und Men-
schen zuvernetzen und verfiigbar zu ma-
chen. Neben diesen konkreten Hilfestel-
lungen setzt sich die ACHSE politisch da-
fiir ein, die unzureichende Versorgungs-
situation von Menschen mit Seltenen
Erkrankungen strukturell zu verbessern.

roe \VVasen-
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ACHSE biindelt die Krafte und Interes-
sender Einzelnen und tragtihre Anliegen
in die Politik und zu den Entscheidungs-
tragern weiter. Sie gibt den Seltenen eine
Stimme.

Nationale Konferenz

Im Oktober lud ACHSE zum Beispiel zu
einer Nationalen Konferenz nach Berlin
ein, bei der knapp 200 Vertreter aus allen
relevanten Bereichen des Gesundheits-
systems iiber Maf3nahmen fiir einen Na-
tionalplan fiir Seltene Erkrankungen dis-
kutierten. Die Ergebnisse flieflen direkt
in den vom Bundesgesundheitsministe-
rium angeregten und gesteuerten Ent-
wicklungsprozess fiir einen solchen Na-
tionalplan ein - ein positives Signal dafiir,
dass die ACHSE als Stimme der Patienten

gehort wird, aber vor allem auch dafiir,

dass Menschen mit Seltenen Erkrankun-
gen Hoffnung auf eine bessere Lebenssi-
tuation hegen konnen. Auch dieses The-
menspezial ,,Seltene Krankheiten” trigt
dazu bei, Menschen mit Seltenen Er-
krankungen aus ihrem Schattendasein
zu holen, die Problematik bekannter zu
machen und Informationen zu streuen:
Menschen mit Seltenen Erkrankungen
brauchen Offentlichkeit, sie brauchen
Verstindnis und Unterstiitzung.

Viel Freude beim Lesen.

WIR EMPFEHLEN
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Das hereditire Angio6dem S.06
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2. In Tubingen wurde das erste Zentrum flr
Seltene Krankheiten (ZSE) eréffnet
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Angemessene Therapie steigert die Lebensqualitat, macht mobil

Experten schitzen die Zahl der Betroffenen, darunter viele Kinder, in Deutschland auf etwa 100.000. Jedoch
sind nur rund 2.400 Patienten diagnostiziert. Eine spéte Diagnose kann im schlimmsten Fall sogar todliche
Folgen haben. Dabei kénnten die Patienten durch die regelméBige Behandlung mit Imnmunglobulinen, die aus
dem Blutplasma gesunder Menschen gewonnen werden, ein nahezu normales Leben fiihren.

Die dsai wurde 1991 mit dem Ziel gegriindet, Betroffenen und ihren Angehérigen den Erfahrungsaustausch
auBerhalb der medizinischen Betreuung zu erméglichen. Mittlerweile gehen die Ziele tiber den rein seelischen
Beistand hinaus. Abgesehen von der Zusammenarbeit mit Inmunologen setzt die Selbsthilfegruppe auf den
Dialog mit Krankenkassen und arztlichen Organisationen. Neben der Zentrale in Schnaitsee wurden bundesweit
12 Regionalgruppen eingerichtet.

Deutsche Selbsthilfe Angeborene Inmundefekte e.V.

Hochschatzen 5 - 83530 Schnaitsee - Telefon 0 80 74/81 64 -
Telefax 0 80 74/97 34 - Internet: www.dsai.de - E-Mail: info@dsai.de.

Angeborene Immundefekte: Fruhe Diagnose rettet Leben

« Schwerste Infekte, unzéhlige Krankenhausaufenthalte, falsche Behandlungen, Fehlzeiten in Schule und Beruf und letztendlich
die soziale Isolation: der Leidensweg, den viele Menschen mit einem angeborenen Immundefekt durchlaufen, ist héufig endlos
und schmerzlich. Das liegt unter anderem daran, dass viele Arzte einen Inmundefekt oft nicht oder erst sehr spét erkennen.
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Thr Bruder starb an den Folgen der Stoffwechselkrankheit Mukopolysac-

charidose (MPS 11), auch Morbus Hunter genannt. 2001 wird die sel-
tene Erkrankung auch bei Heidrun Krachts zweijahrigen Sohn diagnosti-

ziert.

—|N

MORBUS HUNTER

MUNCHEN

Dreiundzwanzig Jahre ist es jetzt her,
dass Peter, der iltere Bruder von Hei-
drun Kracht (Namen v. d. Red. gedn-
dert), an den Folgen von Morbus Hun-
terstarb., Er hatte bereits jahrelang mit
Wasser im Korper zu kaimpfen. Sein Tod
kam deshalb nicht unerwartet und die
Gewissheit, dass es schnell ging und
er nicht leiden musste, hat meiner Fa-
milie geholfen,damit klar zu kommen.
Auch wenn es sich komisch anhort: Fiir
uns alle war es ein schéner Tod*, so die
42-Jahrige heute. Frau Kracht sieht in
dem Tod ihres Bruders auch eine Art
personlicher Befreiung.

Morbus Hunter - ein lebenslan-
ger Begleiter

Das Thema Morbus Hunter, das sie von
Geburt an begleitet, verschwand da-
nach aus dem Leben der Baden Wiirt-
tembergerin. ,,Ich war gerade 18 Jahre
alt. Nach all den Jahren mit der Krank-
heit meines Bruders, habe ich versucht,
das Thema weit von mir zu stof3en.
Erst als sich der Wunsch nach eigenem

aas zu

Nachwuchs festigte, geriet auch die
erbliche Stoffwechselkrankheit MPS II
wieder in den Fokus der damals 30-Jah-
rigen.

Erkrankung trotz Voruntersu-
chung

,Ich folgte den Ratschligen meiner
Mutter und lief eine Fruchtwasser-
Untersuchung durchfiihren.“ Nach
Komplikationen bei der ersten Unter-
suchung, konnte auch die zweite pra-
natale Behandlung keine genauen Auf-
schliisse iiber die Gefahren des Ungebo-
renen hinsichtlich einer Erkrankung
geben. Allerdings sahen die Arzte keine
erhohte Gefahr fiir das Wunschkind.

Eine normal verlaufende
Schwangerschaft

Die Schwangerschaft an sich verlief
dann auch ohne Schwierigkeiten. Doch
kurz nach der Geburt ahnte die jun-
ge Mutter bereits, dass mit ihrem neu-
geborenen Sohn irgendetwas nicht
stimmte. , Mir fiel auf, dass er schlecht
horte, bereits erlernte Dinge, nach kur-
zer Zeit nicht mehr wusste und seine
Gelenke unnatiirlich biegsam waren.

liensch
raner

"Bereits
kurz nach
Geburt
meines
Sohnes
ahnte

ich, dass
ewas nicht
stimmt.
Mir fiel auf,
dass er
schlecht
horte und
viel vergal.”

Heidrun Kracht

Im Zusammenhang mit meinem fa-
milidren Hintergrund lauteten bei mir
sofort die Alarmglocken”. Ein Urintest
brachte Gewissheit.Thr Sohn Mark war,
ebenso wie der verstorbene Bruder, an
Morbus Hunter erkrankt. Die nieder-
schmetternde Diagnose versetzte das
Leben der Familie lange Zeit in eine Art
Schockzustand. , Drei Jahre lang haben
wir niemanden, aufler den engsten Fa-
milienangehoérigen, von der Krankheit
unseres Sohnes erzdhlt“.Nicht weil sich
die Eltern dessen geschamt hitten,son-
dern weil sie mit der Tatsache, dass der
Sohn womoglich denselben Leidens-
weg vor sich hat wie der Bruder, einfach
nicht zurecht gekommen sind.

Gemeinsam gegen die Krank-
heit

Erst ein Kongress iiber Morbus Hunter,
den Heidrun Kracht zusammen mir ih-
rem Mann Thomas besuchte, half den El-
tern wieder in die rechte Spur. ,Anfangs
war es ein komisches Gefiihl,denn einer-
seits suchten wir dort Hilfe und Auswege
aus unserer Situation und anderseits wur-
denwirmitdem Leid anderer konfrontiert.
Wir waren uns nicht sicher,wie wir mit so
einer Situation umgehen wiirden. Als wir

GEMEINSAM
STARK SEIN

Cksal,
Ulala

dann allerdings mit anderen Betroffenen
ins Gesprach kamen, ist uns aufgefallen,
wie gut das tut auf Menschen zu treffen,
vondenen man verstanden wird.“

So hat Mark gelernt mit seiner
Krankheit zu leben

Auch fiir ihren Sohn Mark, der heute 11
Jahre altist,auf die Realschule geht und
leidenschaftlich gerne Computerspiele
spielt, hat sich der Weg der Eltern in die
Offentlichkeit gelohnt.,,Manchmal ver-
kriecht er sich in seinem Zimmer, weil
er frustriert ist, dass er aufgrund seiner
Erkrankung nicht mit seinen Freun-
den Fufball spielen kann.Ich finde das
okay, denn jeder ist mal frustriert oder
wiitend. Es ist gut,wenn man ihn dann
einfach in Ruhe lasst. Wichtig ist uns
nur eines: Wenn er uns braucht, sind
wir fiirihn da.”

STEFAN KLOTZE
redaktion.de@mediaplanet.com

SO schwierlg ist die

Prof. Dr. M. Beck, Leiter der Ar-
beitsgemeinschaft Lysosoma-
le Speicherkrankheiten des
Zentrums fiir Kinder- und Ju-
gendmedizin am Universitats-
klinikum Mainz, tiber Ursache,
Krankheitsbild und die Schwie-
rigkeiten bei der Diagnose der
seltenen Stoffwechselkrank-
heit MPS Il, auch Morbus Hun-
ter genannt.

Herr Professor Dr. Beck, in
Deutschland sind etwa 80 MPS
Il Falle bekannt. Gibt es eine Er-
kldrung dafiir, dass nur Jungen
betroffen sind?

Ja, der Erbfehler liegt auf dem X-Chro-
mosom. Da Jungen nur ein X-Chromo-
som haben, kommt die Krankheit zum
Ausbruch. Frauen haben zwei X-Chro-
mosomen; falls eines defekt ist (zum
Beispiel den Defekt fiir MPS IT aufweist)
wird dieser ,Erbfehler” durch das zwei-
te X-Chromosom ausgeglichen, folglich

bricht die Krankheit nicht aus.

Wie schwierig gestaltet sich die
Diagnose?

Die Symptome entwickeln sich erst
im Laufe der ersten Lebensjahre,daher
wird oft erst nach mehreren Jahren da-
ran gedacht, dass eine MPS II vorliegen
konnte. Die endgiiltige Diagnose kann
dann allerdings ganz schnell in einer
Blutprobe in einem Spezial-Labor ge-
stellt werden.

Welche Anzeichen deuten auf
MPS Il hin?

Erste Anzeichen sind Leisten- und Na-
belbriiche.Zudem kommt es in den ers-
ten Lebensjahren hiufigen zu Mittel-
ohr-Entziindungen und Infekten der
oberen und unteren Luftwege. Oft be-
steht eine Schwerhérigkeit. Typisch fiir
die MPS I sind auch Versteifungen gro-
Ber und kleiner Gelenke schon in den
ersten Lebensjahren, die an eine rheu-
matische Krankheit denken lassen. In

"Die Krank-
heit fuhrt zu
sehr vielen
Einschran-
kungen im
Leben der
Patienten.”

Prof. Dr. M. Beck,
Leiter der Arbeits-
gemeinschaft Lyso-
somale Speicher-
krankheiten des
Zentrums fiir Kin-
der- und Jugendme-
dizin am Universi-
tatsklinikum Mainz

etwa der Hilfte der Fille lernen die Pa-
tienten spét sprechen. Spiter kann das
Sprachvermoégen ganz verloren gehen.
Das Wachstum ist gestort, es kann sich
eine Verbiegung der Wirbelsédule aus-
bilden. Das Gesicht verandert sich, die
Backenknochen stehen vor, Lippen und
Zunge sind verdickt. Leber und Milz
vergrofiert.

Welche Einschrankungen be-
deutet die Erkrankung fiir den
Patienten?

Die Krankheit fiihrt zu sehr vielen Ein-
schrankungen im Leben der Patien-
ten. Sie haben Schwierigkeiten beim
Laufen, oft benétigen sie bereits im
jungen Erwachsenenalter ein kiinst-
liches Hiiftgelenk. Die Gelenkverstei-
fungen - besonders der Hande - berei-
ten Schwierigkeiten bei alltdglichen
Verrichtungen, zum Beispiel beim
Schreiben. Auch das Herz ist betroffen,
sodass die allgemeine korperliche Leis-
tungsfihigkeit eingeschrankt ist. Die

Diagnose der Stoffwect

Vergroflerung von Leber und Milz be-
eintriachtigt die Lungenfunktion. Im
spéteren Alter (etwa ab dem 35.Lebens-
jahr) kommt es oft auch zu einer Ver-
schlechterung der Sehkraft, die in eine
Blindheit miinden kann. Bei der Halfte
der Patienten ist auch das Gehirn von
dem Krankheitsprozess betroffen, sie
verlieren die Sprache, werden bettla-
gerig und kénnen kaum noch Kontakt
mit ihrer Umwelt aufnehmen. In die-
sen schweren Fillen ist die Lebenser-
wartung deutlich verkiirzt.

Welche Heilungschancen ver-
spricht die heutige Medizin?
Einevollstindige Heilung gibt es bisher
noch nicht. Seit einigen Jahren steht
jedoch ein Enzymersatz-Priaparat zur
Verfligung, das die Symptome mildern
und das Fortschreiten des Krankheits-
prozesses verlangsamen kann.



Das weiB auch Mark. Der
heute 11jdhrige lebt seit
seiner Geburt mit Morbus
Hunter.
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SICH GEGENSEITIG HELFEN
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Gesellschaft fiir Muko-
polysaccharidosen e.\V.
9 Unter dem Leitspruch ,,Ge-
meinsam Hoffnung geben*
ist die Gesellschaft fiir MPS bun-
desweit tatig. Als Dachverband
dient sie als aktives Netzwerk
und Interessenvertretung, auch
fiir Betroffene mit verwandten
Krankheitsbildern. Hier finden
Betroffene Beratung, Seelsorge,
sowie praktische Hilfestellun-
gen. Dariiber hinaus leistet die
MPS Gesellschaft aufklarende Of-
fentlichkeitsarbeit, um Nicht-
Betroffene fiir das Thema zu sen-
sibilisieren. Forderung und For-
schung gehoren ebenso zu den
Kernthemen des Vereins. Das
Ziel: Kein Kind darf an MPS ster-
ben.MPS muss heilbar sein.
www.mps-ev.de

Biker 4 MPS-Kids
9 Das ist eine Initiative der
MPSII e.V. und der Geislin-
ger Motorradfreunde. Zusam-
men mochte man auf das Schick-
sal MPS II Betroffener und deren
Angehorigen aufmerksam ma-
chen. Mit gemeinsamen Moto-
radtouren, Benefiz- und Spen-
denaktionen wird versucht das
Krankheitsbild einer breiten Of-
fentlichkeit zugianglich zu ma-
chen.Infos unter:
www.biker4mps-kids.de

Wie weit ist die Forschung bezo-
gen auf moégliche Heilungsansat-
ze?

Es wird beziiglich einer Heilung von vie-
len pharmazeutischen Firmen geforscht:
So wird derzeit in den USA eine Studie
durchgefiihrt, bei der das Enzym in den
Riickenmarks-Kanal appliziert wird, um
es auch in das Gehirn zu bringen. Auch
andere Therapie-Moglichkeiten werden
erprobt,aber derzeit erst im Labor und in
Tierversuchen.

Unterscheidet sich das Verhiltnis
des Arztes der seltene Krankhei-
ten behandelt, gegeniiber dem
Patienten, im Vergleich zu Arz-
ten, die sich ,,normaler* Krank-
heiten annehmen?

Das Verhiltnis des Arztes zum Patienten
mit einer seltenen Krankheit ist viel en-
ger,da es sich fast immer um chronische
Leiden handelt, und die Patienten iiber
Jahre und Jahrzehnte von dem gleichen

selkranknhelt Morbus

Spezialisten betreut werden. Als Arzt,
der sich mit seltenen Krankheiten be-
fasst,erfahrt man auch viel Dankbarkeit,
da endlich eine Diagnose gestellt wird,
nachdem tiber Jahre hinweg trotz einer
Vielzahl von Untersuchungen bei vielen
Arzten und Kliniken die Krankheit nicht
erkannt wurde. Was miisste in Deutsch-
land unternommen werden, um Men-
schen mit seltenen Krankheiten best-
moglich zu unterstiitzen?

Was miisste in Deutschland un-
ternommen werden, um Men-
schen mit seltenen Krankheiten
bestmadglich zu unterstiitzen?
Aufklarung bei Arzten (und schon Medi-
zin-Studenten !) tiber seltene Krankhei-
ten.

Die seltenen Krankheiten miissen
auch in Vorlesungen und in Lehrbi-
chern mehr beriicksichtigt werden.Bil-
dung von Zentren fiir bestimmte Krank-
heitsgruppen (zum Beispiel fiir selte-

HuNter

"Die selte-
nen Krank-
heiten
mussen
auch in Vor-
lesungen
und in Lehr-
blchern
mehr be-
rucksichtigt
werden.”

Prof. Dr. M. Beck,
Leiter der Arbeits-
gemeinschaft Lyso-
somale Speicher-
krankheiten des
Zentrums fiir Kin-
der- und Jugendme-
dizin am Universi-
tatsklinikum Mainz

ne Stoffwechselkrankheiten). Da
die Krankheiten selten sind, kon-
nen nur Zentren geniigend Er-
fahrung gewinnen, die moglichst
viele Patienten untersuchen.

Was raten Sie Betroffenen
und wie kann die Offentlich-
keit fiir das Thema ,,Morbus
Hunter* sensibilisiert werden?
Falls, trotz vieler Untersuchungen,
keine genaue Diagnose gestellt wer-
den kann, sollten die Betroffenen ih-
ren Arzt um eine Uberweisung in ei-
ne Spezial-Einrichtung bitten.

Die Offentlichkeit sollte meiner Mei-
nung nach umfassender tiber seltene
Krankheitenunterrichtetwerdenund
Informationen tiber Spezial-Einrich-
tungen sollten leichter zuginglich
sein. Abschlieflend ein praktischer
Tipp: Welche Kontaktadressen kon-
nen sie Betroffenen empfehlen? Ich

wiirde zum Beispiel das Kindernetz-
werk eV (www.kindernetzwerk.de)
empfehlen. Dieses Netzwerk verfiigt
iber eine grof3e Adressen-Liste von
Selbsthilfegruppen fiir seltene Krank-
heiten. Herr Prof. Dr. Beck von der
Universititsmedizin Zentrum fir
Kinder- und Jugendmedizin AG Lyso-
somale Speicherkrankheiten, Inter-
net: www.villa-metabolica.de. Vielen
Dank fiir das Gesprach.

TIM SCHAFER
redaktion.de@mediaplanet.com
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M Als sie etwa sieben Jah-
re alt war, begannen bei
Frau S. die Beschwerden:
Aus heiterem Himmel litt sie
immer wieder unter star-
ken, tagelang anhaltenden
Bauchkrampfen mit Erbre-
chen und Durchfall.

Als sie 12 war,wurde ihrwahrend
einer solchen Attacke der Blind-
darm entfernt, aber die Krampfe
kamen immer wieder.Zu etwa die-
ser Zeit entwickelte sie massive
Schwellungen -sogenannte Angio-
O6deme- vor allem an den Extremi-
taten und im Gesicht.

Die an den Extremititen waren
oft schmerzhaft und fiithrten da-
zu, dass sie nicht mehr gehen oder
die Hand nicht mehr gebrauchen
konnte. Kamen die Schwellungen
im Gesicht, traute sie sich tagelang
nicht mehraus dem Haus,weil ihre
Lippen oder Augenlider aussahen
wie Ballons. Am Schlimmsten aber
waren die Angio6deme im Rachen:
Das Engegefiihl im Hals und die Er-
stickungsangst 16sten immer wie-
der Panik aus.

Die Angioddeme traten etwa alle
14 Tage auf und bestanden fiir etwa
ein bis drei Tage, dann klangen sie
langsam wieder ab. Die Arzte glaub-
ten an eine Allergie und behandel-
ten Frau S. entsprechend mit An-
tiallergika und Kortison, was aber
nie zu einer wirklichen Verbesse-
rung fiihrte. Wenn sie Bauchatta-
cken hatte, gab man ihr Schmerz-
mittel und wartete darauf, dass es
besser wurde. Noch im 38. Lebens-
jahr entfernte man ihr wegen der

DIES IST EIN UNABHANGIGES PRODUKT VON MEDIAP
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Jnerkannt

PROFESSOR DR. MARKUS MARGERL
Dr. med. Markus Magerl Klinik fiir Der-
matologie, Allergologie und Venerologie
Charité Universitatsmediz in Berlin

unklaren Bauchbeschwerden die
Gebarmutter. Frau S.war 53 Jahre
alt, als sie endlich erfuhr, was sie
seit Jahrzehnten plagt: Ein Here-
ditires (vererbbares) Angio6dem.
Patienten mit einem Hereditaren
Angioddem (HAE) leiden genetisch
bedingt unter einem Mangel ei-
nes bestimmten Proteins, dem so-
genannten Cl-Esterase-Inhibitor,
der bei der Regulation unter ande-
rem des Immunsystems,der Gerin-
nung und des Blutdrucks eine Rolle
spielt.In den meisten Regelkreisen

— D

bleibt der Mangel folgenlos, nicht
aber bei der Bildung des Gewebs-
hormons Bradykinin. Dieses wird
bei Patienten mit HAE unkontrol-
liert gebildet und fiihrt dazu, dass
die Blutgefafle voriibergehend un-
dicht werden und der fliissige An-
teil des Blutes ins Gewebe einsi-
ckert. Je nachdem, wo sich die-
se Reaktion abspielt kommt es zu
sichtbaren Schwellungen, krampf-
artigen Bauchschmerzen oder
Atemnot.

Das HAE ist eine seltene Erkran-
kung, es ist etwa einer von 25.000
Menschen weltweit betroffen. Da
es eine vererbbare Erkrankung ist,
sind meist mehrere Familienmit-
glieder erkrankt, die Vererbung er-
folgt auf 50% der Nachkommen bei-
derlei Geschlechts.In etwa 20% der
Falle tritt das HAE als Folge einer
Spontanmutation auf, das heifit,
dass der Betreffende der erste Er-
krankte im Stammbaum ist. Lange
Leidenswege bis zur richtigen Di-

FAKTEN

uber HAE

B Das hereditidre Angioddem ist ei-
ne seltene Erbkrankheit, bei der es
zu immer wiederkehrenden Schwel-
lungen der Haut, Schleimhaute und
inneren Organe kommt. Die Ursache
liegt in der Unterproduktion des C1-
INH Proteins, das zur Blutgerinnung
und innerhalb der Immunabwehr
bendotigt wird. Ein Mangel fihrt zur
Odembildung.

B Schitzungen sprechen von
10.000 - 50.000 Betroffenen. Die
Dunkelziffer liegt wahrscheinlich

deutlich héher.

B Erste Symptome zeigen sich be-
reits in den ersten beiden Lebens-
jahrzehnten. Ménner und Frauen er-
kranken etwa gleich haufig. Dabei
wird die Erkrankung oft nicht erkannt,
weil sie in ihren Symptomen haufigen
Erkrankungen, wie einer Allergie oder
einer Darmkolik gleicht. Neben dem
Nachweis durch bereits diagnosti-
zierte Vorfalle in der Familie, kann nur
eine Laboranalyse Aufschluss dri-
ber geben.

alot

SYMPTOME

ERKENNEN

agnose sind eher die Regel als die
Ausnahme:

Im Durchschnitt sind es etwa
13 Jahre. In dieser Zeit ist das Risi-
ko des Erstickungstodes besonders
hoch,da die Patienten oft falsch be-
handelt werden. Dabei ist die Diag-
nose relativ einfach, es reicht eine
Blutuntersuchung auf den C1-Este-
rase-Inhibitor. Da aber Angiodde-
me durch allergische Erkrankun-
gen viel haufiger sind, wird an die
Moglichkeit eines HAE oft nicht
-oder zu spit- gedacht.Eine spezifi-
sche, medikament6se Behandlung
fiir den Notfall gibt es seit iiber 30
Jahren, in den letzten Jahren sind
weitere Arzneimittel dazugekom-
men. Noch nicht alle neuen Medi-
kamente sind in Deutschland be-
reits zugelassen. Prinzipiell gibt
es derzeit zwei Moglichkeiten der
Behandlung: Zum einen kann C1-
Esterase-Inhibitor intravends ver-
abreicht werden. Damit wird der
bestehende Mangel voriiberge-
hend ausgeglichen und die iiber-
schieflende Bildung von Bradyki-
nin wird gestoppt. Zum anderen
kann die Bradykininwirkung di-
rekt durch die Gabe eines subkutan
zu injizierenden Bradykininanta-
gonisten (Hemmer) unterdriickt
werden. Beide Behandlungsfor-
men sind schnell wirksam und gut
vertriglich. Die Angioddemsprech-
stunde der Charité hat sich auf die
Diagnostik und die Therapie dieser
Erkrankung spezialisiert.

DR. MARKUS MAGERL
redaktion.de@mediaplanet.com

KONTAKTAUFNAHME

INnformation
una
Austausch

Auf der Website www.
schwellungen.de sind In-
formationen zum Krank-
heitsbild und zur Thera-
pie des Hereditidren An-
gioodems (HAE) abrufbar.
Zu HAE-Vereinsmitglie-
dern und zu internationa-
len HAE-Vereinigungen
konnen Besucher der Sei-
ten direkt Kontakt aufneh-
men.

Ein Diskussionsforum ermog-
licht den Informationsaustausch
zwischen Patienten und Interes-
sierten. Patienten konnen Infor-
mationsmaterial oder Schwel-
lungskalender bestellen. Arzte
haben die Maglichkeit, Fachin-
formationen anzufordern und
Literaturhinweise abzurufen.

DieHAE-Vereinigunghatnach ei-
genen Angaben allein 2001 rund
100 HAE-Betroffene sowie noch
nicht-diagnostizierte Betroffene
iiber ihre Krankheit und Behand-
lungsmaoglichkeiten aufgeklart
und mehr als 800 Informations-
anfragen beantwortet. HAE, eine
Sonderform des Quincke-Odems,
ist eine seltene,schwerwiegende
Erkrankung, deren Symptome
als Allergien oder Erkrankungen
der Bauchhohle hiufig fehldiag-
nostiziert und falsch behandelt
werden. Viele Patienten erhalten
die richtige Diagnose erst nach
Jahren. Weitere Informationen
und Kontakte finden sich auf der
Homepage der HAE-Selbsthilfe-
gruppe www.angiooedem.de

Quelle: www.aerzteblatt.de
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TEAM

Orphan-Frithchen-Team e.V.

Verein zur Unterstiitzung frihgeborener Kinder und Kindern
mit seltenen Erkrankungen.

www.frithchenteam.de

Unterstiitzen Sie uns?!

Spendenkonto Commerzhank Frankfurt

Kontonr.: 40 73 888 - BLZ: 500 400 00
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IMPRESSIONEN

Glasknochenkrankneit

a1, Beider Glasknochenkrankheit handelt es sich um

‘It eine erblich bedingte Bindegewebserkrankung,

dieinsbesondere zuverstiarkten Knochenbriichen fiihrt,
aber auch Sehnen, Bander,Zahne und die Bindehaut der
Augen beeintrichtigt. Die Knochen sind ungewdhnlich
briichig, so dass die Kinder bereits im Mutterleib Kno-
chenbriiche erleiden konnen. Medizinisch ist die Glas-
knochenkrankheit bereits seit Ende des 17. Jahrhun-
derts bekannt.

FOTO: HEIKO SCHAFER

ANZEIGH

,Manche halten den Unternefmer fiir einen raudigen

‘Wolf, den man totschlagen miisse; andere meinen,

er sei eine Kuh, die man ununterbrochen melken

konne; nur wenige sefien in iftm ein Pferd, das den
Karren zieht.”

(Winston Spencer Churchill)

Die Entwicklung von innovativen Medikamenten ist riskant, zeitintensiv und teuer. Bevor eine neve
Substanz die Markizulassung erhiilt, vergehen im Durchschnitt zehn bis zwolf Jahre. Die Aussichten,
dass sie von der Phase | der klinischen Entwicklung bis zur viele Jahre spiteren Zulassung erfolgreich
ist, betragen im Durchschnitt nur zirka zehn Prozent. Ist ein neves Medikament schlieBlich zuge-
lassen, muss es die Kosten fiir seine eigene Entwicklung, die Kosten fir die 90 Prozent der

fehlgeschlagenen Entwicklungen sowie die Kosten fiir zukiinftige Medikamente erwirischaften.

Wie bei einem Generationenvertrag: Die heutigen Umsiitze sichern die Innovationen von morgen.

Joseph-Wild-StraBe 20

81829 Miinchen ”‘
(@elgene

www.celgene.de V

N

info@celgene.de
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M Der kleine Semseddin ist
im November des vergan-
genen Jahres geboren. Die
Schwangerschaft verlief
unauffillig und komplika-
tionslos. Doch mit dem Le-
ben auBerhalb der miitter-
lichen Schutzhiille &nderte
sich das schlagartig.

PATIENTENREPORT

FREIBURG

Bereits im zweiten Lebensmonat
zeigten sich erstmals Krankheits-
symptome. Es kam zu einem rasch
zunehmenden Ausschlag an der
Haut des gesamten Korpers, zu an-
haltendem Durchfall und Erbre-
chen. Semseddin musste in einer
Kinderklinik aufgenommen wer-
den. Eine Ursache fiir die Sympto-
me konnte anfangs nicht gefunden
werden. Wegen des starken Fliis-
sigkeitsverlustes mussten Infusi-
onen mit Fliissigkeit und Nahrung
verabreicht werden, um den Nahr-
stoffhaushalt des jungen Patien-
ten aufrecht zu erhalten. Bei ver-
muteter Nahrungsmittelunver-
traglichkeit wurde die Erndhrung
auf eine leicht verdauliche und
hypoallergene Sauglingsnahrung
umgestellt. Nach einer voriiberge-
henden Besserung verschlechter-
te sich Semseddins Allgemeinzu-
stand jedoch erneut. Aufgrund des
hohen Eiweif3verlustes durch die
Durchfille kam es zu generalisier-
ten Fliissigkeitseinlagerung und
einer ausgeprigten Gedeihstérung
mit Ausbleiben des zu erwarten-
den Wachstums und Gewichtszu-
nahme.

Diagnose

Die Arzte konnten in diesem Stadi-
um zahlreiche vergroferte Lymph-
knoten feststellen und in den Blut-
untersuchungen zeigte sich eine
hochgradige Entziindungsreakti-
on.Die Untersuchung der Bauchor-
gane ergab zudem eine grof3e Fliis-
sigkeitsansammlung im Bauchfell
und durch die Entziindung massiv
verdickte Darmschlingen, welche
Ursache fiir die Durchfille und un-
zureichende Nahrungsresorption
waren. Bei eingehender Betrach-
tung der Familiengeschichte fielen
den Arzten in verschiedenen Zwei-
gen der Familie unklare Erkran-
kungen bei jungen ménnlichen
Nachkommen mit Todesfolge auf.
Schwere Durchfille und Ekzemer-
krankungen waren dabei eine wie-
derkehrende Beobachtung.

DIES IST EIN UNABHANGIGES PRODUKT VON MEDIARWANET

Kleiner Mar
pDraucht gro

Diagnose IPEX-Syndrom
Bei Semseddin wurde darauthin
eine angeborene Fehlsteuerung
des Immunsystems vermutet
und er wurde in die Kinderklinik
des Freiburger Universitatskli-
nikums tiberwiesen. Unter Lei-
tung von Herrn Prof. Dr. Ehl wur-
den hier im Centrum fiir Chro-
nische Immundefizienz (CCI)
zahlreiche Untersuchungen zur
Diagnosestellung wie die Cha-
rakterisierung der Lymphozyten
durchgefiihrt. Dabei zeigte sich
eine Fehlregulation des Immun-
systems,welche fiir die Probleme
Semseddins verantwortlich war.
In einer speziellen Untersuchung
von sogenanntenregulatorischen
T-Zellen konnte gezeigt werden,
dass das hierfiir verantwortliche
Gen (FoxP3) bei Semseddin nicht
intakt ist. Die fehlende Funktion
des aus dem Gen resultierenden
Proteins bedingt eine typischer-
weise schweren Immundysregu-
lation. Dies fiihrt nicht nur zu ei-
ner Immunschwéche mit einer
Anfalligkeit fiir Infektionen son-
dern vor allem zu einer Fehllei-
tung des Immunsystems mit An-
griff von korpereigenem Gewebe
und zu Darmerkrankungen mit
Erndhrungsstérungen. Diese an-
geborene Erkrankung wird we-
gen ihrer Symptome IPEX-Syn-
drom genannt (Immundysre-
gulation, Polyendokrinopathie
- Enteropathie , X-chromosoma-
les Syndrom).

Therapie und Heilung

Die einzige kurative Therapie des
IPEX-Syndroms ist die Transplan-
tation von blutbildenden Zellen
wie sie beispielsweise im Kno-
chenmark existieren; aus die-
sen Zellen entwickeln sich auch
die Zellen des Immunsystems.
So kann das fehlregulierte Im-
munsystem durch die sogenann-
ten Stammzellen eines gesunden
Spenders ersetzt werden. Gliickli-
cherweise stimmten bei dem klei-
nen Jungen alle Transplantations-
relevanten Merkmalen der Blut-
zellen mit denen seinerfiinfjah-
rigen Schwester Miimine iiberein
und die Knochenmarktransplan-
tation konnte auf der Transplanta-
tionseinheit der Kinderkrebssta-
tion der Universitdtskinderklinik

Freiburg durchgefiihrt werden.

Semeddins Zustand besserte sich

nach der Operation von Tag zu Tag.

Erfreulicherweise entwickelte er
einen zunehmenden Appetit mit
guter Nahrungsvertriglichkeit.

Semseddin nahm wieder an Ge-

8 ...traurig machen - jedoch
| gleichzeitig Hoffnung

schenken. Niemals aufge-
ben, lautet die Devise!
FOTO: UNIVERSITAT FREIBURG

wicht zu und heute, knapp vier
Monate nach durchgefiihrter Kno-
chenmarktransplantation, geht es
Semseddin sehr gut.

Er ist mit seinen Schwestern zu

TIPP

vivive,

Se Hilte

Hause und kann zum ersten Mal in
seinem jungen Leben Kind sein.

TIM SCHAFERL
redaktion.de@mediaplanet.com

FAKTEN

PID - Was ist das?

9 Primédre Immundefekte (PID)
sind genetische Stérungen des Im-
munsystems. Hieraus ergeben sich Sto-
rungen in der Entwicklung und Funktion
von Abwehrzellen.
9 Infektanfilligkeit ist das wich-
tigste Warnzeichen. Folge der
genetischen Storung ist meist eine Nei-
gung zu haufigen, schwer verlaufenden
oder ungewohnlichen Infektionskrank-
heiten. PID fiihren aber auch oft zu einer
Fehlsteuerung des Abwehrsystems mit
der Folge von Autoimmunerkrankungen,
entzlindlichen Erkrankungen von Haut,
Darm oder Lunge oder einer Vergrésse-
rung von Milz oder Lymphknoten.
9 Ursachen von PID sind geneti-
sche Defekte. Das heiBt aber
nicht, dass nur Kinder betroffen sind.
Auch Immundefizienzerkrankungen,
die sich erst im Erwachsenenalter zei-
gen, kénnen durch genetische Defekte

bedingt sein.
9 Es gibt keinen einfachen Blut-
test, um eine PID-Erkrankung
festzustellen. In der Regel sind aufwen-
dige Blutuntersuchen notwendig, deren
Ergebnisse dann gemeinsam mit einer
sehr sorgfaltig erhobenen Krankenge-
schichte beurteilt werden mussen.
9 Die Behandlung bei der PID Er-
krankung reicht von einer Antikor-
perinfusionen Uiber die medikamentdse
Dampfung einer UberschieBenden Im-
munreaktion bei Autoimmunerkrankun-
gen bis hin zur Stammzelltransplantati-
on. Auch die Gentherapie wird bei Im-
mundefekten bereits erfolgreich durch-
geflhrt. Diagnose und Behandlung von
PID sollte in einem erfahrenen Zent-
rum durchgefiihrt werden.
9 In Deutschland tritt PID ungefahr
bei einer von 10.000 Personen
auf.

DEUTSCHLAND

Freiburg
Zentrum

fur Seltene
Erkrankungen
(FZSE)

Das Freiburg Zentrum

fiir Seltene Erkrankun-
gen (FZSE) wurde 2009
von der Medizinischen Fa-
kultét der Universitit und
dem Universitatsklinikum
Freiburg mit Unterstiit-
zung des Bundesministe-
riums fiir Bildung und For-
schung (BMBF) gegriin-
det. Im FZSE wurde die in
Freiburg vorhandene Ex-
pertise auf dem Gebiet der
seltenen Erkrankungen
zu einem interdisziplina-
ren Kompetenz- und Ko-
ordinationszentrum auf
héchstem Niveau zusam-
mengefiihrt.

Arzte und Wissenschaftler von
mehr als 20 Kliniken und Insti-
tuten verschiedener Fachrich-
tungen des Universitatsklini-
kums Freiburg arbeiten interdis-
ziplinar eng zusammen, um eine
spezialisierte und koordinierte
Diagnostik und Versorgung von
Kindern und Erwachsenen mit
seltenen Erkrankungen zu ge-
waihrleisten.

Breites Spektrum seltener
Erkrankungen zeigt, dass
das Zentrum auf Verkniip-
fung beruht

Das Spektrum umfasst selte-
ne Erkrankungen der Haut, der
Muskulatur, des Skelettsystems,
der Niere, der Lunge, der Augen,
der Ohren, des Bindegewebes,
des Knochenmarks und der Gefa-
3e,aber auch Multiorgansyndro-
me. Das Konzept des Zentrums
beruht auf einer engen Verkniip-
fung der klinischen Versorgung
mit der wissenschaftlichen For-
schung.

Fachiibergreifende Zu-
sammenarbeit zeichnen
das Zentrum aus

Hohe arztliche und pflegerische
Kompetenz, moderne moleku-
lare Diagnostik, innovative Be-
handlungsmoglichkeiten und
fachiibergreifende Zusammen-
arbeit zeichnen das Zentrum aus.
Wegen der Seltenheit der Fille ist
die internationale Zusammenar-
beit in der Forschung besonders
wichtig.Dies alleswird erstmalig
im FZSE zusammengefiihrt.

MARTIN HUFNAGEL
redaktion.de@mediaplanet.com
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Zum Wohle des Patienten

Ein Problem bei seltenen Immunkrankheiten:
Hiufige und schwere Infektionen, die erste An-
zeichen fiir eine schwerwiegende Krankheit
sein konnen, werden oftmals rein symptoma-
tisch behandelt, ohne nach den wahren Griinden
zu forschen.

Die Universitdt und das Universitédtsklinikum
Freiburg sowie das Max-Planck Institut fiir
Immunbiologie widmen sich mit weiteren Part-
nern in dem vom Bundesministerium fiir Bil-
dung und Forschung geforderten Centrum fiir
Chronische Immundefizienz der Behandlung
und Erforschung der menschlichen Immunab-
wehr. Kommt ein Patient als Erwachsener nach
einem manchmal lebenslangen Leidensweg
oder als schwer krankes Kind in eine Spezialkli-
nik wie das CCI und gelingt es, in den speziali-
sierten Laboren die wahre Ursache der Erkran-
kung aufzudecken, kann dem Patienten eine
gezielte Therapie angeboten werden.

Das Besondere am CCI ist das altersiibergrei-
fende Konzept und die enge Zusammenarbeit
zwischen Patientenbehandlung und Forschung.

Kinderirzte und Internisten, Spezialisten fiir das
Abwehrsystem, fiir Infektionserkrankungen, fiir
Bluterkrankungen und Knochenmarktransplan-
tation sowie Grundlagenwissenschaftler aus
Medizin und Biologie arbeiten hier unter der
Leitung von Prof. Stephan Ehl und Prof.
Reinhard Voll in einer eigenstindigen
Einrichtung zusammen. Das CCI hat ei-
ne hochmoderne Diagnostikeinheit ein-
gerichtet, die in stindigem Austausch mit
den Grundlagenwissenschaftlern des CCI
steht und neue Testverfahren einrichtet, um
Immundefizienz zu diagnostizieren.

Immundefizienz

Centrum fir Chronische

ANZEIGH

Trotz aller neuen Techniken steht aber die
arztliche Fihigkeit, Anzeichen der Immun-
defizienz bei Patientengesprich und korper-
licher Untersuchung richtig einzuordnen,
immer noch an erster Stelle.

In interdisziplindren Konferenzen wer-
den die Fille diskutiert und gemeinsam wird
nach der besten Behandlungsméglichkeit
gesucht. ,,Wir wollen verstehen, welche Aus-
wirkungen genetische Veranlagungen und bio-
logische Einfliisse auf das Immunsystem des
Menschen haben. Mit den daraus folgenden
Erkenntnissen soll in Zukunft vielen Menschen
mit einem geschwichten oder funktionslosen
Immunsystem geholfen werden*, so Prof. Dr.
H. H. Peter, einer der Mitbegriinder des CCI.

Mehr Informationen finden Sie unter:
http://www.uniklinik-freiburg.de/cci/live/index.html

GEFORDERT VOM

fiir Bildung

Bundesministerium
und Forschung

ANZEIGE

 Wissenschaft ist ein integraler ‘Bestandteil unserer
Kultur. ‘Es ist kein fremdartiger Geheimkult, betrieben
von einer obskuren ‘Priesterschaft, sondern

eine der fherrlichsten, intellektuellen “Iraditionen

der Menschheit.“

(Stephen Jay Gould)

Die Forischritte in der Medizin, zu denen auch die Erfindung und Entwicklung von modernen
Arzneimitteln durch die pharmazeutische Industrie gehdren, sind zivilisatorische Errungenschaften
unserer technologischen Welt. SchlieBlich erméglichen einige von ihnen die Heilung schwerer
Krankheiten, viele andere tragen dazu bei, unheilbare Erkrankungen erirdglicher zu machen.

Medikamente liefern einen wichtigen Beitrag zur Verbesserung der Lebensqualitit und zur

Verldngerung des Lebens.

Joseph-Wild-StraBe 20
81829 Miinchen

www.celgene.de
info@celgene.de
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Arzte und Wissenschaftler der Universitat und des Universitatsklini-
kums Tiibingen haben am 22. Januar 2010 das bundesweit erste Zent-
rum fiir Seltene Erkrankungen (ZSE) gegriindet. Erstmalig sind Lotsen-
funktion fiir Patienten und Arzte, notwendige interdiszipliniare Diagno-
se und Behandlung sowie Erforschung der Erkrankungen unter einem

Dach verbunden.

ZENTRALITAT UND
VERNETZUNG

M Die Idee zur Griindung des
ZSE Tiibingen wurde von Profes-
sor Olaf Rief3, Professor Ludger
Schoéls und Dr. Holm Graefiner
entwickelt, als ein von der Euro-
péischen Union gefordertes For-
schungsprojekt zu den Ataxien,
einer Gruppe seltener neurode-
generativer Erkrankungen, im
Jahr 2008 seinem Ende entgegen
ging.Zunachst war der Anspruch
ein Zentrum fiir seltene neurolo-
gische Erkrankungen und syn-
dromale Entwicklungsstérun-
gen zu griinden. Mit dem Be-
kanntwerden dieses Plans wur-
den die Drei jedoch mit Anfra-
gen von Kollegen aus dem Tiibin-
ger Universitatsklinikum {iber-
flutet. Es zeigte sich, dass in Tii-
bingen eine hohe Expertise fir
mehrere seltene Erkrankungen
besteht und daher die Griindung
eines Zentrums fiir viele selte-
ne Erkrankungen sinnvoll war.
Nach iiber einjdhriger Vorbe-
reitungszeit, in der das ZSE von

den zustidndigen Landesminis-
terien und den Universitéitsgre-
mien genehmigt wurde, konn-
te das Zentrum im Januar dieses
Jahres offiziell er6ffnet werden.

Untersuchung auf hohem Ni-
veau

Patienten mit seltenen Erkran-
kungen werden im neuen Tiibin-
ger Zentrum auf hohem Niveau
von Spezialisten mehrerer Fach-
disziplinen gemeinsam versorgt.
Dies ist gerade bei seltenen Er-
krankungen erforderlich, da es
sich bei der iiberwiegenden Zahl
der seltenen Erkrankungen um
komplexe Erkrankungen handelt,
die oftmals mehrere Organsyste-
me betreffen. Das ZSE Tiibingen
strebt dabei an, dass auch ein Pa-
tient mit einer seltenen Erkran-
kung Zugang zu einer wissen-
schaftlich fundierten Diagnostik,
Therapie, Beratung und Betreu-
ung hat. Neben der hohen Quali-
tét der Versorgung und einer kri-

tischen Anzahl der behandelten
Patienten hat das Zentrum For-
schungsexzellenz und die Betei-
ligung an klinischen Studien, das
standardisierte Umgehen mit un-
diagnostizierten Patienten und
die nationale bzw. internationale
Vernetzung zu seinen Qualitéits-
kriterien erhoben.

Spezialzentren in Tiibingen

Mit diesem Anspruch wurden in
Tiibingen inzwischen acht Spe-
zialzentren eingerichtet. Das
,Zentrum fiir Seltene neurolo-
gische Erkrankungen und Ent-
wicklungsstorungen“ (ZSNE),
das ,,Comprehensive Cystic Fyb-
rosis Centre Tiibingen-Stuttgart”
(CCFC),das ,Zentrum fiir Seltene
Augenerkrankungen“ (ZSA), das
,2Zentrum fir Seltene Hauter-
krankungen® (ZSH), das Zentrum
fiir ,Seltene kongenitale Infekti-
onserkrankungen” (ZSKI) sowie
das ,Zentrum fiir Seltene geni-
tale Fehlbildungen der Frau“ (Zs-

GF) waren vom Beginn an dabei.
Das bereits bestehendes ,Zent-
rum fiir kindliche Fehlbildungen
im Kiefer- und Gesichtsbereich”
(ZKFKG)wurde eingegliedert und
das ,Zentrum fiir Neurofibroma-
tosen” (ZNF) neu gebildet. Paral-
lel zu den Spezialzentren wurden
mit Patientenportal, Zuweiser-
portal und spezieller Registrie-
rung der behandelten Patienten
neuartige Strukturen fiir Men-

schen mit seltenen Erkrankun- 7

gen etabliert. Fiir weitere inno-
vative Projekte,wie Telemedizin,
psychosoziale Betreuung und ei-
ne Zentrale fiir klinische Studien
speziell fiir die seltenen, die in
Planung sind, versucht das ZSE
Tibingen gegenwirtig eine Fi-
nanzierung mittels Spenden zu
ermoglichen.

TIM SCHAFER
redaktion.de@mediaplanet.com

Ein Unternehmen der Paul Gerhardt Diakonie

[ Evangelische Elisabeth Klinik

Fachabteilungen und Zentren

lhre Klinik am Potsdamer Platz

Liitzowstrale 24—26 | 10758 Berlin | Telefon 030 2506-1

Allgemeine Chirurgie und Viszeralchirurgie | Chefarzt Dr. med. Ludger Bolle | Telefon 030 2506-238
Innere Medizin | Chefarzt Prof. Dr. med. Matthias Pirlich | Telefon 030 2506-249
Abdominalzentrum | Dr. med. Ludger Bolle/Prof. Dr. med. Matthias Pirlich | Telefon 030 2639-307
Lasermedizin | Chefarzt Prof. Dr. med. H.-Peter Berlien | Telefon 030 2506-900

Orthopéddie und Unfallchirurgie | Chefarzt PD Dr. med. Stefan Klima | Telefon 030 2506-237
Plastische und Handchirurgie | Chefarzt Prof. Dr. med. Markus Kiintscher | Telefon 030 2506-950

Ausfiihrliche Informationen finden Sie im Internet unter www.pgdiakonie.de
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sind nicht selten, jeder hat-
te sie schon einmal. Mitunter
kann sich dahinter aber auch
das Multiple Myelom verber-
gen.

FOTO: FOTOLIA
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Schmerzhart;

Viyelom

Alles fing mit einem ste-
chenden Schmerz im Na-
ckenbereich an, der sich
langsam in Richtung Rip-
pen und Hiifte ausbreitete.
Margot W. fiihlte sich zu-
nehmend antriebslos, litt
unter Beinkrampfen. Der
Gang zum Hausarzt wurde
fiir sie im doppelten Sinne
ein schwerer.

Vergehen in der Regel viele Mo-
nate, schlimmstenfalls Jahre bis
im Falle einer seltenen Erkrankung
die richtige Diagnose gestellt wird,
hatte Frau W.Gliick im Ungliick.Thr
Hausarzt hatte erst vor kurzem ei-
nen Fachbericht tiber seltene Kno-
chenmarkserkrankung gelesen,
deren Symptome sich mit den Be-
schwerden von Frau W.deckten.Ein
Bluttest schaffte die niederschmet-
ternde Gewissheit. Frau W. litt an
einem multiplen Myelom. Bei die-
ser Krankheit handelt es sich um
vielfach vom Knochenmark ausge-
hende Geschwulste, die durch die
unkontrollierte Vermehrung von
geschiadigten Blutplasmazellen
entstehen. Diese dringen an meh-
reren Stellen gleichzeitig ins Kno-
chenmark und stéren unter andere
die Bildung von roten Blutkorper-
chen. Gleichzeitig wird der Wachs-
tum knochenabbauender Zellen
angeregt. Die daraus resultieren-
den Beschwerden sind vielfaltig.
Wie im Falle von Frau W.kann es zu
Riickenschmerzen oder gar Kno-
chenbriichen kommen. Der Man-
gel an roten Blutkérperchen kann

Das multiple

zudem zu stindiger Miidigkeit fiih-
ren. Auch Ubelkeit und Erbrechen
konnen ein Zeichen fiir ein Multip-
les Myelom (auch Plasmozytom ge-
nannt) sein,ebenso wie hiufige In-
fekte und Neigungen zu Blutungen.
Der Zeitpunkt der Erkrankung ist
kein untypischer. Drei Viertel der
Betroffenen sind, wie Frau W., &l-
ter als 60 Jahre.Im Falle der dreifa-
chen Mutter, deren Krankheit sich
im Frithstadium befand, verspricht
die Behandlung in Form von Strah-
lungstherapien in Verbindung mit
zellwachstumshemmenden Medi-
kamenten eine Moglichkeit, lang-
fristig mit der Krankheit zu leben.
Eine hundertprozentige Heilung
ist nicht moglich. Ein Schock, den
die Margot W. erst einmal verdau-
en musste. Mit Hilfe ihrer Kinder
blickt sie heute, ein Jahr nach der
erschreckenden Diagnose und ei-
ner darauffolgenden depressiven
Phase, optimistischer in die Zu-
kunft. Kontakte zu anderen Betrof-
fenen, die seit vielen Jahren mit
der Krankheit leben, zeigten ihr,
dassunheilbar nicht gleich den Tod
bedeutet. Gesprache mit Betroffe-
nen haben ihr geholfen, sich mit
der Krankheit zu arrangieren. Sie
hat neuen Lebensmut gefasst und
mochte das Leben noch lange ge-
nieflen. Als Mutter dreier Kinder.
Nicht als unheilbar Kranke.

TIM SCHAFER
redaktion.de@mediaplanet.com
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Uber Das multiple

Myelom

9 auch Plasmozytom oder
Kahler-Krankheit genannt)

ist eine Krebserkrankung des

Knochenmarks.

Kennzeichen

9 Bosartige Vermehrung der
Plasmazellen, die Antikor-

per oder Antikorperbruchstiicke

produzieren.

Symptome
9 Knochenschmerzen. Aufl6-
sung der Knochen. Sponta-
ne Knochenbriiche. Anstieg des
aus dem Knochen gelosten Calci-
ums im Blut. Abnahme der im
Knochenmark gebildeten Blut-
korperchen.

Folgen
% Die im Ubermaf} produzier-
ten und oftmals abnorma-
len Antikorper konnen durch Ab-
lagerung im Gewebe zu Funkti-
onsstérungen vieler Organe,wie
etwa Nierenversagen und zur Be-
eintriachtigung der Durchblu-
tung fithren.

Die Diagnose

% wird durch eine Blutunter-
suchung, rontgen der gro-

fen Knochen und Knochen-

markpunktion gestellt.

Behandlung

% Chemotherapie, Medikamente,
die das Immunsystem beein-

flussen und die Knochenauflosung

hemmen,Knochenmarkstransplan-

tation.

Ohne Behandlung

% betragt die mittlere Lebenser-
wartung sechs Monate, mit

Chemotherapie Jahre und nach ei-

nerKnochenmarkstransplantation

fiinf Jahre.

Cytonet - innovative Therapien
fur seltene und lebensbedrohende
Erkrankungen

Fiihrend in der Herstellung zellthera-
peutischer Produkte.

Fokussiert auf biotechnologische The-
rapieentwicklung bei lebensbedrohen-
den Krankheiten.

Spezialisiert auf klinische Studien bei
Harnstoffzyklusdefekten und anderen
seltenen Leberstoffwechselstérungen.

@ cytonet

LIVER

www.cytonet.de
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Warum mdgen nicht alle Menschen Café au lait?

Eltern entdecken bei ihren Kindern ,Milchkaffee-Flecken*
auf der Haut. Oft ist es ein langer und schmerzhafter Weg
bis deutlich wird, dass diese die ersten Merkmale der
Tumorerkrankung Neurofibromatose sind.

Entstellung, Erblindung, Ertaubung und Querschnittslahmung sind mégliche Folgen.
In Deutschland sind ca. 35.000 Menschen betroffen.

Modelle, wie unser THERAPEUTISCHES GASTEHAUS,
setzen dort an, wo Medizin an ihre Grenzen stoft,
wo Heilung bislang noch nicht méglich ist.

Ihre finanzielle Unterstiitzung hilft die soziale, schulische und berufliche Integration -
insbesondere von Kindern und Jugendlichen - zu ermdglichen.
lhr Beitrag hilft die gesellschaftliche ,Ausgrenzung” der Betroffenen zu verhindern.

Mehr Informationen zur Neurofibromatose und unserem Therapeutischen
Gastehaus fiir bessere Lebensqualitat erhalten Sie unter www.von-recklinghausen.org

B Ll ~ [ E
NeEuUrROF

WomnNn RECKLINGHAUS|

Spendenkonto
Hamburger Sparkasse

Konto 1220125932
BLZ 200 505 50
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B Laut Weltgesundheits-
organisation (WHO) gibt es
vier unterschiedliche Tu-
moren-Klassifikationen des
zentralen Nervensystems.
Der WHO Grad | bezeichnet
gutartige Tumore die opera-
tiv entfernt werden konnen,
der WHO Grad IV wiederum
auBerst bosartige Tumo-

re, die dem Patienten kei-
ne Heilungschancen in Aus-
sicht stellen.

Der Berliner Arzt Rudolf Vir-
chow, seines Zeichens Begriinder
der modernen Pathologie, benutz-
te erstmals 1863 den Begriff Gliom.
Dieser umschrieb eine Hirneige-
ne Form von Gehirntumoren, die
moglicherweise ihren Ausgang in
den sogenannten Glia-Vorldufer-
zellen des Zentralnervensystems
nehmen.Die genaue Ursache ist bis
heute nicht umfassend geklart. Der
hiufigste bosartige hirneigene Tu-
mor ist das Glioblastom (Glioblas-
toma multiforme). Es weist fein-
gewebliche Ahnlichkeiten mit
den Gliazellen des Gehirns auf und
wird aufgrund der sehr schlechten
Prognose nach der WHO-Klassifi-
kation der Tumoren des zentralen
Nervensystems als Grad IV einge-
stuft. Damit fillt es in die Katego-
rie, die den Patienten die schlech-
testen Heilungsaussichten ver-
spricht.Zudem entwickeln sich die
Beschwerden wegen des raschen
Wachstums meistens innerhalb
weniger Wochen bis Monate. Ers-
te Symptome konnen anhaltende
und ungewohnte Kopfschmerzen,
aber auch neu auftretende epilep-
tische Anfille sein. Hinzu kénnen
neurologische Ausfille wie Lih-

Dlagno
artiger

DIES IST EIN UNABHANGIGES PRODUKT VON MEDIAR!

GUTARTIGE UND BOSARTIGE TUMORE werden in verschiedene WHO Grade
unterteilt.

mungen,Aphasien und Sehstérun-
gen kommen. In der Regel sind es
oft auffallige Personlichkeitsveran-
derungen,Apathie oder psychomo-
torische Verlangsamung, die den
Patienten zum Arzt fithren. Weite-
re Anzeichen fiir eine Erkrankung,
wie Hirndruck, Erbrechen, Som-

FOTO: POLYLOOKS

nolenz und Koma treten spat auf
und sind prognostisch ungiinstig.
Wird ein solcher Tumor diagnosti-
ziert,muss der Betroffene mit einer
mafigeblichen Reduktion der Uber-
lebenszeit rechnen,denn eine end-
glltige Heilung kann derzeit nicht
erreicht werden. Die Behandlungs-

FAKTEN

liber gute & bosartige Tum

B Hinter der Bezeichnung ,,Krebs*
verbergen sich eine Vielzahl an Er-
krankungen mit jeweils typischen
Charakteristika. Allen gemeinsam ist
die Tendenz des Tumorwachstums in
das umgebende Gewebe hinein so-
wie der Tumorausbreitung in ande-
re Organe oder in das Lymphsystem.
Man spricht daher auch von ,,bésar-
tigen” Erkrankungen. ,Gutartige” Tu-
moren wachsen zwar auch am Ort ih-
rer Entstehung, wachsen aber nicht in
das sie umgebende Gewebe hinein.

1ore

B Zu den gutartigen Tumoren ge-
horen beispielsweise das Lipom (gut-
artige Wucherung des Fettgewebes),
das Hamangiom (gutartige Wuche-
rung von BlutgeféBen) oder das Neu-
rinom (gutartige Wucherung von Ner-
vengewebe). Die jeweiligen entspre-
chenden bésartigen Bezeichnungen
sind Liposarkom, Hdmangiosarkom
und neurogenes Sarkom. Insgesamt
sind die als Sarkome bezeichneten Tu-
moren sehr selten, sie machen etwa 1
Prozent aller bésartigen Tumoren aus.

=
TIPP
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v

GUT ODER
BOSE?

moglichkeiten dienen in erster Li-
nie der Linderung. Mit der opera-
tiven Reduktion der Tumormasse,
Bestrahlung und Chemotherapie
wird versucht, dem Patienten so
viel Leidensdruck wie moglich zu
nehmen. Den psychischen Lei-
den kann das nur bedingt Abhilfe
schaffen, denn das Wissen um den
baldigenTod ist allgegenwirtig. Die
mittlere Uberlebenszeit liegt gera-
de mal in der Gréflenordnung von
Monaten, selten tiberleben man-
che Erkrankte langer und nur we-
nige schaffen es mehrere Jahre
mit der Erkrankung zu leben. Zwar
mittlerweile Medikamente auf
dem Markt, deren Wirkung das Le-
ben des Patienten um einige Mona-
teverlangert,jedoch ist esbis heute
der Pharmaindustrie unter Mithil-
fe einer groflen Arzteschaft nicht
gelungen eine Regelung durch den
Gesetzgeber durchzusetzen,welche
die Kostentibernahme verbindlich
regelt. Auch Studien, die lebensver-
langernde Medikamente empfeh-
len, konnten dahingehend bis zum
heutigen Zeitpunkt nichts dndern.
Ein Zustand, der bei den jahrlich
3500 Betroffenen in Deutschland
nur Unverstdndnis wecken wird.
Auch wenn sich ihre Krankheit
nicht heilen lasst, so mochte doch
jeder von ihnen, dass bis zum Ende
ihres Lebens alles unternommen
wird, um ein moglichst langes und
menschenwiirdiges Leben zu fiih-
ren. Ein frommer Wunsch im An-
gesicht des nahenden Todes.

TIM SCHAFER
redaktion.de@mediaplanet.com

Vedikamente giot es erst seft kurzem

Was haben die Krankhei-
ten hereditidres Angio6dem,
Mukopolysaccharidose |
und Phenylketonurie ge-
meinsam? Sie sind nicht nur
selten und tragen schwer
aussprechbare Namen - ge-
gen sie wurden innerhalb
der letzten Jahre auch erst-
mals Medikamente entwi-
ckelt.

Es sind gliicklicherweise nicht die
einzigen seltenen Krankheiten, fiir
die sich die Behandlungsmadglich-
keiten wesentlich verbessert ha-
ben. Insgesamt haben Unterneh-
men seit dem Jahr 2000 sogar 62
neue ,,Orphan Drugs“, also Medika-
mente gegen solche Krankheiten,
zur Zulassung gebracht. Uber 3 Mil-
lionen Menschen in der Européi-
schen Union kénnen damit heute
bereits behandelt werden.An mehr
als 800 solcher Medikamente wird

zurzeit intensiv gearbeitet. Jeden
Monat kommen neue Projekte for-
schender Pharma-Unternehmen
dazu.

Vernachlassigte Krankhei-
ten waren gestern

Das zeigt, dass mit den richtigen
Rahmenbedingungen auch seltene
Krankheiten nicht langer vernach-
lassigte Krankheiten bleiben miis-
sen.Im Falle der Unternehmen war
einwesentlicher Schritt zugunsten
solcher Rahmenbedingungen die
europiische Orphan Drug-Regula-
tion: Sie hat fiir Anreize und wis-

Dr. Wolfgang
Plischke, Vorsit-
zender des Ver-
bands der for-
schenden Phar-
ma-Unternehmen,
vfa

senschaftliche Unterstiitzung fiir
Unternehmen gesorgt, die willens
sind, Medikamentenentwicklung
auch fiir kleine Patientengruppen
voranzutreiben. Doch angesichts
dervielen Tausend seltenen Krank-
heiten bleibt weiterhin noch viel
zu tun!

Néchster Schritt: bessere
Vernetzung

Wichtig ist im nichsten Schritt ei-
ne Stiarkung und bessere Vernet-
zung der Grundlagenforschung zu
seltenen Erkrankungen. Denn nur,
wenn ein Krankheitsprozess ver-
standen ist,kann daran eine Thera-
pieentwicklung ankniipfen! Hier
leisten die EU und Deutschland
mit gezielten Forderprogrammen
Aufbauarbeit. Wichtig sind aber
auch die Patientenverbiande, die
seltenen Krankheiten iiberhaupt
erst einmal zu 6ffentlicher Wahi-

nehmung verhelfen und die sich
fiir Patienten einsetzen - wie et-
wa die ACHSE. Gut ist, dass zudem
die Politik den Boden dafiir bereitet
hat,dass alle wesentlichen Akteure
in einem nationalen Aktionsbiind-
nis fiir Menschen mit seltenen Er-
krankungen, der NAMSE, zusam-
men kommen und einen nationa-
len Aktionsplan zur besseren Ver-
sorgung solcher Patienten erar-
beiten. Auch wir engagieren uns in
diesem Biindnis.

Ahnliche Biindnisse haben sich
auch in anderen européischen Lan-
dern formiert. Damit stehen die
Chancen gut, dass mit jedem Jahr
mehr Menschen, die bisher vergeb-
lich auf Linderung oder Heilung ge-
hofft haben, kiinftig gut geholfen
werden kann.

STEFAN KLOTZ
redaktion.de@mediaplanet.com

")) DEBATTE

B Aktuelles zur genetischen
Beratung

Die ,,Genetische Kompatibi-

litdt“ zu ergriinden, ist das
Ziel der genetischen Beratung.
Im Vorfeld einer Schwanger-
schaft soll mit Hilfe dieser ge-
klart werden, welche geneti-
schen Risiken bei der Erfiillung
des Kinderwunsches bestehen.
Mogliche Defekte im Genpool
werden untersucht und ins Ver-
hiltnis gestellt. Dadurch soll die
Wahrscheinlichkeit etwaiger
Erbkrankheiten beim Kind auf-
geklart werden. Anhand der Er-
gebnisse wird tiber Praventions-
mafinahmen oder Behandlun-
gen informiert.Dazu gehort auch
ein moglicher Schwanger-
schaftsabbruch oder der Verzicht
auf eigenen Nachwuchs. Die Kos-
ten fiir eine genetische Beratung
werden in Deutschland von allen
gesetzlichen und privaten Kran-
kenkassen iibernommen.

B Genetische Beratung -
Mensch gegen Natur?

Skepsis ist haufig die erste

Reaktion, wenn es sich um
das Thema genetische Beratung
dreht.Viele Menschen verbinden
damit die Sehnsucht des Men-
schen, Gott zu spielen. Kinder
nach dem eigenen Ideal zu schaf-
fen. Eine schreckliche Vorstel-
lung, die den Kern der geneti-
schen Beratung in keiner Weise
gerecht wird. Vielmehr geht es
um solche Fragen, wie die einer
jungen Frau, die bereits zwei
Fehlgeburten hinter sich hat,de-
ren Gefiihl sich zwischen Vor-
freude auf das Kind mit Angstum
dessen Leben vermischt und die
mit Hilfe der Beratung wissen
will, ob die dritte Schwanger-
schaft ihr endlich den lang er-
sehnten Kinderwunsch erfiillt.
Die Analyse des Genpools kann
beispielsweise Menschen,die im
Laufe ihres Lebens mit Erkran-
kungen bei sich, ihren Kindern
oder im familidren Umfeld kon-
frontiert wurden, Klarheit tiber
eine mogliche Vererbung ver-
schaffen. Die genetische Bera-
tung dient dazu, Angste zu neh-
men. Sie schafft vor allem Ge-
wissheit und hilft bei der Ent-
scheidungsfindung. Das mogen
einige Menschen als Eingriff in
Mutter Natur ansehen, fiir die
Betroffenen ist es jedoch auch
die Moglichkeit, sich Klarheit zu
verschaffen, um anstehende
schwerwiegende Entscheidun-
gen selbstbestimmt und verant-
wortungsbewusst treffen zu kon-
nen. Das Leben steht im Vorder-
grund. Mehr Infos finden sich
auf: www.caritas.de

TIM SCHAFER
redaktion.de@mediaplanet.com
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IMPRESSIONEN

Duchenne Muskeldystrophie

o1, Die Muskeldystrophie vom Typ Duchenne (Muskelschwund,
I DMD)wurde von Guillaume-Benjamin Duchenne bereits im 19.
Jahrhundert in Paris beschrieben. Infolge des Muskelschwundes
kommt es zu schmerzhaften Fehlstellungen von Gelenken und Kno-
chenverformungen. Die Krankheit tritt meist schon im frithen Kin-
desalter auf und schreitet fort.
FOTO: HEIKO SCHAFER

IMPRESSIONEN

Kala Azar

J1, Bei der viszeralen Leishmaniose (auch bekannt als Dum-Dum-

‘% Fieber,Schwarzes Fieber oder Kala-Azar)werden die inneren Or-
gane (lateinisch viscera = Eingeweide) befallen. Die Ubertragung er-
folgt tiber Sandfliegen. Sie verlduft in der Mehrzahl der Fille symp-
tomlos und heilt spontan aus.Treten Krankheitszeichen auf, sind in
der ersten Linie Lymphknoten, Milz und Knochenmark betroffen.

FOTO: HEIKO SCHAFER
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IMPRESSIONEN

\Morbus Pompe

., Morbus Pompe ist eine seltene, fortschreitende Erbkrankheit.
Sie verursacht eine im Laufe der Zeit voranschreitende Muskel-
schwiche, die haufig auch zu Atemproblemen fiithrt. Ursache ist der
Mangel oder das Fehlen eines Enzyms, der Alpha-Glukosidase (auch:
Saure Maltase). Seit April 2006 besteht die Moglichkeit, die gentech-
nisch hergestellte Alpha-Glukosidase als Infusion zuzufiihren.

FOTO: HEIKO SCHAFER

es alphak»t

IMPRESSIONEN

Mukoviszidose

.1, Die Mukoviszidose ist eine Erbkrankheit, die nur auftritt,wenn

‘1 eine Person das betreffende, schadhafte Gen von beiden Eltern
geerbt hat.In Deutschland erkrankt etwa eines von 2.000 Neugebo-
renen, wobei rund drei Millionen gesunde Gentrager die Krankheit
weitergeben konnen. Eine ursichliche Behandlung ist nicht mog-
lich,lediglich die Behandlung der Symptome.

FOTO: HEIKO SCHAFER
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(Genetische

M Frage: Welche Moglichkei-
ten bietet die genetische Bera-
tung?

B Antwort: Sie informiert dar-
Uber, ob eine Erkrankung erb-
lich ist oder nicht und ermdég-
licht, genetische Ursachen friih
zu erkennen. Ratsuchenden
soll durch die Beratung ermég-
licht werden, auf der Grundlage
von neutralen Informationen ei-
ne eigenstandige Entscheidung
zu treffen.

Fiir die Entstehung von rund 5000
Erkrankungen wird heute entweder
eine genetische Ursache vermutet
oder sie wurde bereits nachgewie-
sen.So konnten fiir derzeit etwa 2500
genetische Erkrankungen schon die
molekularen Ursachen aufgeklart
werden. Dies bedeutet, dass in be-
stimmten Abschnitten der Erbsubs-
tanz DNA, namlich in Genen, Veran-
derungen (Mutationen) identifiziert
wurden, die mit dem Auftreten ei-
ner Erkrankung einhergehen.Die Er-
kenntnisse iiber die molekulargene-
tischen Vorgénge, die bei einer erbli-
chen Erkrankung eine Rolle spielen,
haben zubedeutenden Fortschritten
von deren Diagnostik gefiihrt. Daher
konnen inzwischen fiir viele dieser
Erkrankungen spezielle genetische
Untersuchungen im Rahmen einer
Routinediagnostik angeboten wer-
den.

Genetische Diagnose

Vor und nach einer solchen gene-
tischen Diagnostik wird den an ei-
ner Untersuchung interessierten
Klienten oder Patienten eine ge-
netische Beratung angeboten. Dies

SIS der

kﬁj A -

GENETIK ALS URSACHE: bei der Entstehung von rund 5000 Krankheiten der Fall.

entspricht dem Vorgehen, wie es
das deutsche Gendiagnostikgesetz
(GenDG)vorsieht,das am 01.02.2010
in Kraft getreten ist.

Genetische Beratung

Genetische Beratungen konnen
nicht nur in Anspruch genommen
werden, wenn eine Diagnostik ge-
plant ist. In einer Beratung konnen
samtliche Fragen zu Erkrankungen,
Fehlbildungen oder anderen Merk-

PHOTO: NAME SURNAME

malen,die mit einer méglichen erb-
lichen Ursache einhergehen, eror-
tert werden.Es konnen sich interes-
sierte Einzelpersonen oder Familien
(Ratsuchende), die diese Fragestel-
lungen fiir sich selbst oder fiir ih-
re Kinder gekldrt haben mdchten,
genetisch beraten lassen. Geneti-
sche Beratungen werden von spe-
ziell ausgebildeten Facharzten fiir
Humangenetik oder Arzten mit der
Zusatzbezeichnung , medizinische

FAKTEN

Was beinhaltet ein genetisches Beratungsgesprach?

B Anamnese (Erhebung der per-
sonlichen gesundheitlichen Vorge-
schichte)

B Erstellung eines Stammbaums
(Erhebung der familidren gesundheit-
lichen Vorgeschichte bis in die dritte
Generation)

B nterpretation und Bewertung vor-
handener &rztlicher Befunde und Be-

fundberichte

B korperliche Untersuchung des
Probanden oder dessen Familie;
wenn dies fur die Fragestellung von
Bedeutung ist, auch Untersuchungen
von Blut oder Geweben

B Vermittlung zu Kontakten

mit Selbsthilfegruppen, wenn ge-
wuinscht.

Seratung
Dlagr

OStiK

Genetik“ angeboten. Bei entspre-
chender Fragestellung kann der be-
handelnde Arzt eine Uberweisung
fiir den humangenetischen Spezia-
listen ausstellen. Die Beratung soll
es den Ratsuchenden erméglichen,
auf der Grundlage der vermittelten
Informationen Entscheidungen fiir
oder gegen die Durchfithrung einer
genetischen Diagnostik zu treffen,
Wahrscheinlichkeiten fiir das Auf-
treten von erblichen Merkmalen
oder Erkrankungen zu bewerten,
sich auf sie einzustellen oder Lo-
sungsmoglichkeiten bei Problem-
stellungen zu finden. Die Entschei-
dungen, die sich aus einem Bera-
tungsgesprich ableiten lassen, sind
allein von den Ratsuchenden zu
treffen. Genetische Berater sind an-
gehalten, die personliche Entschei-
dungsfindung der Ratsuchenden zu
unterstiitzen,jedoch nicht direkt zu
beeinflussen (,Nicht-Direktivitat“
der genetischen Beratung). Die Teil-
nahme an einer genetischen Bera-
tung und Durchfiithrung einer ge-
netischen Diagnostik ist freiwillig
und dient allein dem personlichen
Wohle des Ratsuchenden. Gene-
tische Beratung und Diagnostik
diirfen nicht fiir allgemeine gesell-
schaftliche oder gesundheitspoli-
tische Ziele beansprucht werden.
Es gelten, wie fiir andere arztliche
Leistungen auch, besondere Sorg-
faltbei der Wahrung der Rechte von
Ratsuchenden hinsichtlich Aufkla-
rung, Datenschutz und Schweige-
pflicht.

TIM SCHAFER
redaktion.de@mediaplanet.com
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B Wer kann sich genetisch
beraten lassen?

Personen, die selbst deren

deren Partner oder Famili-
enangehorige von einer erblich
bedingten Krankheit betroffen
sind oder bei denen eine solche
vermutet wird.

B Wunschkinder
Personen, die ein Kind mit
einer erblich bedingten Er-
krankung oder Fehlbildung ha-
ben und bei denen weiterer Kin-
derwunsch besteht.

B Risikoschwangerschaften
Personen, die zum Zeit-
punkt der Geburt ihres Kin-

des 35 Jahre und alter sind und

bei denen Kinderwunsch oder

Schwangerschaft bestehen.

B Mehr Infos bekommen
Personen, die sich iiber
Grenzen und Moglichkei-

ten einer vorgeburtlichen Diag-

nostik informieren mochten.

B Fertilitatsstorungen
Personen,die selbst oder de-
ren Partner an Fertilitats-

storungen leiden oder bei uner-

filltem Kinderwunsch und ge-
planter Sterilititsbehandlung.

B Fehlgeburten
Personen, bei denen wie-
derholt Fehlgeburten un-
klarer Ursache aufgetreten sind.

B Verwandter Partner
Personen, die mit ihrem
Partner verwandt sind.

STEFAN KLOTZ
redaktion.de@mediaplanet.com
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selten ist relativ

es gibt fast 5000 seltene erkrankungen mit genetischer ursache.
insgesamt sind seltene erkrankungen gar nicht so selten:
allein in deutschland sind 4 mllllonen

es vergehen durchschnittlich 7 jahre, bis eine seltene erkrankung

betroffen.

wird.

das SEltene ist bei uns hau'ﬁg:




Omhan Arzr
fUr settene

B Menschen mit seltenen
Erkrankungen waren lange
Zeit die Waisenkinder des
Gesundheitswesens; aus-
gewiesene medizinische
Spezialisten fehlten, The-
rapieoptionen und -im Be-
sonderen - Arzneimittel wa-
renrar.

Orphan Drugs - Arzneimittel fiir
seltene Erkrankungen: Einer der
Griinde fiir die wenigen Arzneimittel
fiir seltene Erkrankungen (Orphan
Drugs) war, dass es sich auch fiir die
pharmazeutische Industrie betriebs-
wirtschaftlich kaum rechnete, Arz-
neimittel fiir diese Leiden zu entwi-
ckeln. Bei den weltweit erfassten, ca.
30.000 Erkrankungen, handeltessich
bei etwa 5.000 - 7.000 Krankheitsge-
schehen um sog. Orphan Diseases.
Davon sind nur wenige gut beschrie-
ben, es existieren kaum Kompetenz-
zentren,die sich mit der Erforschung
und Behandlung dieser Erkrankun-
gen beschiftigen und meist fehlen
adaquate Arzneimitteltherapien.Um
diesem Problem entgegenzuwirken,
erlief} die EU-Kommission im Jahr
2000 die Verordnung zur Férderung
von Arzneimitteln fiir seltene Er-
krankungen (Orphan Drug Verord-
nung: EU-Verordnung 141/2000).Um
die,mit dieser Regelung verbundene,
Forderung zu erhalten (besonders
die 10 Jahre der Marktexklusivitit),
muss ein Unternehmen fiir solch’
ein Arzneimittel bei Zulassung des-
sen Zusatznutzen nachgewiesen ha-
ben - im Prinzip existiert also genau
dass,was in Deutschland jetzt fiir al-
le neuen Arzneimittel eingefiihrt
werden soll, bereit seit Jahren fiir Or-
phan Drugs.

ZUM ARZT GEHEN

DIES IST EIN UNABHANGIGES PRODUKT VON MEDIARLANET

Arzneimittelboom fiir selte-
ne Krankheiten?

Gab es im Jahr 2000, als die Ver-
ordnung in Kraft trat, insgesamt
nur 8 zugelassene Orphan Drugs,
so sind es seit Beginn der Neure-
gelung im Jahr 2000 bis heute 63
neue Orphan Drugs in Europa, die
eine arzneimittelrechtliche Zulas-
sung durch die EMA erhalten ha-
ben (Stand November 2010). Die
Forschungsausgaben fiir Orphan
Drugs sind seit Einfiihrung der
Verordnung um etwa 200% gestie-
gen. Die Verordnung war erfolg-
reich, die darin enthaltenen An-
reize wirkten. Davon profitieren
heute eine Vielzahl von Patien-
ten und ihre Familien. Es gibt aber
nach wie vor viel zu tun. Bei der

aImit

groflen Anzahl seltener Erkran-
kungen (siehe oben) sind die ver-
fiigbaren Arzneimittel natiirlich
erst ein Anfang. Die meisten Men-
schen mit seltenen Leiden warten
immer noch auf wissenschaftliche
Durchbriiche aus den Forschungs-
labors der Biotech- und Pharma-
industrie, die die Grundlage ihrer
- oft genug auch lebensrettenden
-Therapien bilden konnten.

Sparen auf Kosten der Pati-
enten?

Die Arzneimittelspargesetze der
deutschen Bundesregierung dro-
hen der Férderung der Orphan
Drugs jedoch einen empfindli-
chen Dampfer zu versetzen. An-
ders als fast alle europdischen

FAKTEN

tiber Amnog

B Das im November 2010 verab-
schiedete Gesetz zur Neuordnung des
Arzneimittelmarktes (AMNOG,) verlangt
u.a., dass der Hersteller klinftig fiir alle neu-
en Arzneimittel anhand geeigneter Dossi-
ers Nachweise fur einen Zusatznutzen sei-
nes Arzneimittels erbringt. Voraussetzung
fr die Zulassung eines Medikaments zur
Behandlung einer seltenen Erkrankung
durch die europaischen Behordenistent-
weder: Fir eine Erkrankung gibt es bis-
lang keine effektive Therapie und die Wirk-
samkeit und Sicherheit der neuen Thera-
pie wurde in klinischen Studien gezeigt.
Oder: Der Beweis eines Zusatznutzens
gegentiber einer bereits existierenden Al-
ternativtherapie konnte erbracht werden.
Das heiB3t: Bei Orphan Drugs, misste die
Notwendigkeit des - nochmaligen - Nach-
weises eines Zusatznutzens prinzipiell

VORSORGE IST ALLES

A1, Auch bei seltenen Krankheiten gilt: umso eher man sie ent-

/|\

deckt, desto hoher sind die Chancen auf Heilung oder zumin-

dest ein beschwerdefreies Leben.
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entfallen. Laut Bundesministerium fur Ge-
sundheitist diese Erleichterung aber nur
fiir solche Arzneimittel angemessen, die
aufgrund ihrer Zulassung flr seltene Er-
krankungen einen geringen Umsatz erwirt-
schaften. Erreicht dagegen der pharma-
zeutische Unternehmer mit einem Orphan
Drug ein Umsatzvolumen von mehr als 50
Millionen Euro, so ist—entgegen jeglicher
Logik— der Nachweis des Zusatznutzens,
der ja bereits im Rahmen des Zulassungs-
verfahrens auf EU-Ebene gezeigt wurde,
erneut zu erbringen. In diesem Zusam-
menhang stellt sich berechtigerweise die
Frage, mit welcher Begriindung wissen-
schaftliche Fakten zur Wirksamkeit und Si-
cherheit eines Medikaments mit dessen
Kosten firr das Gesundheitssystem ver-
mischt werden.

TIPP
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Noen

Nachbarn hat Deutschland die Or-
phan Drugs nicht von den gegen-
wartigen Sparmafinahmen aus-
genommen. Entgegen der Inten-
tion der EG Verordnung 141/2000
und gegen den Willen des Patien-
tenbeauftragten der Bundesregie-
rung, Wolfgang Zoller, hat der li-
berale Wirtschaftsminister Phil-
ipp Rosler durchgesetzt,dass auch
Orphan Drugs den erhdhten Her-
stellerabgaberabatt zahlen miis-
sen. Zwar hat der Gesetzgeber die
Orphan Drugs von einer doppelten
Nutzenbewertung ausgenommen
- allerdings nur bis zu einer Um-
satzgrenze von 50 Millionen Euro.
Die grof}e Gefahr, die nun besteht
ist, dass diese Politik der Bundes-
regierung - dhnlich eines Domi-
noeffekts - auf die anderen euro-
paischen Lander iibergeht, denn
Deutschland gilt als Referenzland
bei der Preisgestaltung von Arz-
neimitteln. Dann wire der Friih-
ling bei der Entwicklung von Arz-
neimitteln fiir Patienten mit sel-
tenen Erkrankungen schnell wie-
dervorbei.Menschen mit seltenen
Erkrankungen wiren dann erneut
die Waisenkinder des Gesund-
heitswesens.

TIM SCHAFER
redaktion.de@mediaplanet.com
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M Seit 1983

Der Begriff ,,Orphan Arznei-

mittel“ oder ,,Orphan Drug*
wird seit 1983 fiir Arzneimittel,
die fiir seltene Krankheiten ein-
gesetzt werden, verwendet. Die
Einstufung als seltene Krankheit
ist weltweit unterschiedlich ge-
regelt. In der EU ist eine Erkran-
kung selten, wenn weniger als 5
Pro 10.000 Einwohner davon be-
troffen sind (Vgl.: USA - weniger
als 7,5 pro 10.000 Einwohner).

B Nur wenige Betroffene

Bei Orphan Diseases sind

nur wenige Patienten be-
troffen. Daher liegen die Ent-
wicklungskosten fiir Orphan
Drugs in der Regel iiber den mit
ihnen erwirtschafteten Einnah-
men wihrend der Laufzeit des
gesetzlichen Patentschutzes.Aus
diesem Grund erlieflen die USA
1983 den Orphan DrugAct,der die
Forderung und Entwicklung der-
artiger Arzneimittel zum Ziel hat.
Die EU zog im Jahr 2000 mit der
Verordnung tiiber Arzneimittel
fiir seltene Leiden nach.

M Fiir seltene Leiden
Medikamente fiir seltene
Leiden werden bei der Zu-

lassung durch ein beschleunig-

tesund kostengiinstigeres Zulas-

sungsverfahren gefordert. Im

Hinblick auf die medizinischen

Fakten, die zu erbringen sind,

sind die Zulassungsvorausset-

zungen jedoch exakt die glei-
chen, wie bei allen anderen Arz-
neimitteln auch. Um den Status
eines Arzneimittels fiir seltene

Erkrankungen zu erhalten muss

zusitzlich ein zentralisiertes Ver-

fahren durchlaufen werden.Laut

aktuellem Stand sind EU-weit 63

Medikamente arzneimittelrecht-

lich als Orphan Drug zugelassen.

N Seit zehn Jahren

Orphan Drugs unterliegen

zehn Jahre dem Marktex-
klusivitatsschutz,der dem Urhe-
ber das alleinige Vertriebsrecht
andem Arzneimittel sichert.Soll-
te in dieser Zeit ein weiteres Arz-
neimittel die Zulassung erhalten,
das z.B.bei gleicher Wirksamkeit
weniger Nebenwirkungen hat,
ist es maglich, dass die Marktex-
klusivitat aufgehoben wird.

STEFAN KLOTZ
redaktion.de@mediaplanet.com
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L asertnerapie el

seltenen

B Chronisch seltene Er-
krankungen miissen nicht
immer angeboren sein. Sie
kénnen entweder durch Un-
fall oder andere Erkrankun-
gen erworben sein oder sich
bei einer angeborenen Anla-
ge erstim Laufe des Lebens
als Komplikation entwi-
ckeln. Das Spektrum dieser
Erkrankungen ist entspre-
chend vielfaltig.

In der Allgemeinheit sicherlich
am bekanntesten sind die Muske-
lerkrankungen und die Stoffwech-
selstérungen, die durch das Neuge-
borenen-Screening heute vielfach
frithzeitig erkannt und behandelt
werden konnen. Daneben gibt es
aberauch Erkrankungen,die zu Fehl-

bildungen und Tumoren fiihren.

Auch wenn sie duflerlich unter-
schiedlich erscheinen und auch un-
terschiedliche genetische Verande-
rungen haben,so haben einige dieser
Erkrankungen doch eine gemeinsa-
me Storung im Stoffwechsel, so dass
ein alter, fast in Vergessenheit gera-
tener Begriff wieder seine Berech-

tigung erhilt: Die Phakomatosen.

Sie alle haben eine Storung im soge-
nannten RAS-Stoffwechsel, die aber
zuvollig unterschiedlichen Reaktio-
nen fithrt. Bei der Neurofibromatose
v.Recklinghausen und der tuberésen
Sklerose Bourneville-Pringle bilden
sichTumore aus,bei dem Sturge-We-
ber-Syndrom und dem Parks-Weber-
Klippel-Trenaunay-Syndrom Gefaf3-
fehlbildungen. Obwohl diese riesige
Ausmafle annehmen konnen, sind
es immer Gewebswucherungen be-
stehenden Gewebes und keine tu-
morosen Neubildungen.

Doppeltes G

»Seltene Krankheiten sind
Mutationen¥, sagt der
Schauspieler und Kiinstler
Gerald Uhlig-Romero. ,Was
dabei tatsachlich als Fehler
oder als die Voraussetzun-
gen fiir die Eroberung eines
neuen Lebensraums zu se-
hen ist, stellt sich meist erst
im Nachhinein heraus. Die
Evolution ist kein Ingenieur,
sie ist eine Bastlerin.”

Uhlig Romero muss es wissen. Von
Geburt an leidet der Betreiber des Ca-
fé Einstein, einem beliebten Trefl-
punkt an der Prachtallee Unter den
Linden, an der seltenen Krankheit
Morbus Fabry. ,,Ich wurde quasi im
Krankenzimmer des Lebens zur Welt
gebracht. Seit meiner frithen Kind-
heit hatte sich - durch die Sympto-
medieser Krankheit - die Holle in mir
eingerichtet. Ein Leben auf Messers
Schneide, dass in den frithen Jahren

Hilfe durch Lasertherapie

Auch wenn man die Ursachen nicht
beseitigen kann, kann die Laserthe-
rapie diesen Patienten vielfach hel-
fen. Beim Recklinghausen und beim
Bourneville-Pringle konnen die zum
Teil auf dem ganzen Korper befind-
lichen Tumore entfernt und damit
nichtnurdie Entstellungvermindert,
sondern vor allem Komplikationen
wie Entziindungen, Infektion und
Entartungen verhindert werden. Bei
den Gefaf3fehlbildungen wird durch
die Laserbehandlung die Durchblu-
tung wieder normalisiert. Geschieht
das rechtzeitig, konnen vielfach die
Gewebswucherungen vermieden
werden,zumindest werden die Kom-
plikationen wie Blutungen und Ge-

gepragt war von fieberartigen Anfal-
len und der Unwissenheit was diese
auslost. ,Jmmer, wenn ich Fieber be-
kam, und das geschah mindestens
einmal im Monat, hatte ich das Ge-
fiihl, bei lebendigem Leib zu verbren-
nen”, schreibt Uhlig-Romero in sei-
ner Autobiographie ,,Und trotzdem
lebe ich”. Der 57-jahrige konnte sich
erst vor vier Jahren auf die Gewiss-
heit stiitzen, welche Krankheit ihm
das Leben, seit seiner Geburt,zur Hol-
le machte. ,In der Fachwelt bezeich-
net man Fabry als ,,Lysosomale Spei-
chererkrankung®. Vereinfacht ge-
sprochen: Die Miillverbrennungsan-
lage im Korper funktioniert nicht. Ei-
weifstoffe, Nukleinsduren und Fet-
te werden nicht abgebaut sondern
speichern sich in den Zellen an und
zerstoren sie. Fabry ist eine Multi-
systemerkrankung, die auch nur in-
terdisziplinir diagnostiziert und be-
handelt werden kann! Morbus Fabry
zerstort letztlich ein grofles Kunst-

dck im Ung
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rinnungsstérungen verringert. Auch
zu den Gefiaf¥fehlbildungen, obwohl
genetisch ganz andere Storungen
vorliegen, gehort der M. Fabry und
der M. Osler. Bei der Hereditiaren Ha-
morrhagischen Teleangiektasie des
M. Osler-Rendu-Weber kann durch
die Laserbehandlung die Haufigkeit
und Stérke der lebensbedrohlichen
Blutungen verringert werden. Ei-
ne andere Gruppe ist das basaloide
Naevuszell- Gorlin- Goltz-Syndrom.
Neben Fehlbildungen der Knochen
entwickeln die Patienten bereits im
jungen Alter bosartige Hauttumo-
re. Basaliome, wie sie sonst eher ty-
pisch fiir den alten Menschen sind.
Da diese Tumore sich iiber den gan-
zen Korperverteilen und immerwie-
der neubilden, ist ein Herausschnei-

werke der Natur: den menschlichen
Korper mit seinen Blutgefaflinnen-
wanden, das Herz, die Nieren, das Ge-
hor,das Nervensystem.Und schneller
als man denkt,ist man dem Tode an-
heim gegeben.“ Das den Umstand die
Diagnose seiner todlichen Erkran-
kung noch zu erleben verdankt er in
erster Linie seiner Frau. Hitte die ge-
biirtige Argentinierin ihm nicht eine
Niere gespendet, fiir Uhlig-Romero
hitte den Zeitpunkt der Erkenntnis
iiber sein Leiden hochstwahrschein-
lich nicht mehr erlebt. ,Selbst viele
Arzte wissen wenig tiber die seltenen
Krankheiten.Morbus Fabry kann,wie
die meisten ,seltenen Krankheiten®,
nur diagnostiziert werden, wenn der
nach Facharztzustindigkeiten auf-
geteilte menschliche Korper bei den
Arzten wieder als Gesamtkunstwerk
wahrgenommen wird.“ Diesem An-
liegen einer interdisziplindren Zu-
sammenarbeit unterstiitzt Uhlig-Ro-
mero als Schirmherr der MFSH eV.

—rKrankungen

den gar nicht méglich. Mit der Pho-
todynamischen Lasertherapie (PDT)
konnen diese Tumore friithzeitig im-
mer wieder behandelt werde,so dass
so ein Wachsen in die Tiefe und eine
Streuung verhindert werden kann.

Baustein im Behandlungs-
konzept

Auch zu den Chronisch seltenen Er-
krankungen gehéren die Keloide. Sie
sind immer erworben,nach Verbren-
nungen, Operationen und Unfillen
und verursachen wachsende behin-
dernde schmerzhafte Narben. Uber
die Ursachen ist noch nicht genau-
es bekannt,aber sie bilden krankhaf-
te Gefafineubildungen, die zu die-
sen Beschwerden fithren. Mit dem
gleichen Laserprinzip, mit dem man
Feuermale und Blutschwédmme be-
handelt, kann man diese Gefifineu-
bildungen auch behandeln und so-
mit bei diesen Patienten das Lei-
den lindern. Typisch fiir alle diese
chronisch Seltenen Erkrankungen
ist, dass sie nicht nur ein Symptom,
sondern haufig unterschiedliche Er-
krankungen verursachen. Darum ist
der Laser nicht das Allheilmittel,son-
dern ein Baustein im Behandlungs-
konzept.

TIM SCHAFER
redaktion.de@mediaplanet.com
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Selbsthilfe Gruppe. Gerald Uhlig-Ro-
mero mochte mit seiner Arbeit, wie
der ,Seltenes Alphabet“-Ausstellung
die bis vor kurzem in seinem Berliner
Café zu bestaunen war und das Zu-
sammenspiel von Evolution, Mutati-
on,Krankheit und Gesundheit kiinst-
lerisch interpretierte, nicht nur die
offentliche Sicht auf seltene Erkran-
kungen verandern, sondern durch
sein Wirken auch Betroffen Mut ma-
chen. Wirwissen heute,dass wir die-
se Krankheit haben, wir kennen den
Tater, der seit unserer Kindheit die-
sen schmerzhaften Korperkrimi in
unsverursacht hat.Fiiruns gibt es so-
gar zwei Therapien, was fiir viele an-
dere ,seltene Krankheiten“ nicht
der Fallist: also doppeltes Gliick im
Ungliick.”

STEFAN KLOTZ
redaktion.de@mediaplanet.com

Anwendung der Lasermedizin bei
Chronisch Seltenen Erkrankungen

B 50 Jahre Laser

Der Laser ist in diesem Jahr

50 Jahre geworden. Im Lau-
fe der Zeit haben sich verschiede-
ne Laserverfahren zur Behand-
lung dieser Erkrankungen etab-
liert. Tumore konnen mit dem
Laser entweder herausoperiert
bzw. prizise abgetragen werden,
im Gewebe durch Warme verédet
(koaguliert) oder mit einer Pho-
todynamischen Therapie (PDT)
zerstort werden. Mit der intersti-
tiellen Therapie (ITT), intralumi-
nalen oder endovenosen Thera-
pie (EVLT) werden die angebore-
nen Gefialanomalien behandelt,
mit der Photodisruption die ka-
pillaren Fehlbildungen wie das
Feuermal.

B Hamangiom oder Blut-
schwamm

Unter dem Sammelbegriff

,2Hamangiom“ oder ,Blut-
schwamm” werden die unter-
schiedlichsten Erkrankungen
zusammengefasst. Die , Interna-
tional Society for the Study of Va-
scular Anomalies” (ISSVA) unter-
scheidet streng die angeborenen
Gefialanomalien in Gefafitumo-
re und Gefafifehlbildungen. Die
auf Belov und Loose zuriickge-
hende Hamburger Klassifikation
teilt die angeborenen Gefifdano-
malien nach den drei Grundfra-
gen ,Was? Wo? Wie?“ ein, wobei
die entwicklungsgeschichtli-
chen (embryologischen) Aspekte
bestimmend sind. Damit lassen
sich alle angeborenen Gefaflano-
malien prézise und sicher klassi-
fizieren und so eine rationale
Therapie planen.

B Vaskulédre Malforamtionen
Zu den Gefafdfehlbildungen
(vaskulare Malforamtio-

nen) zdhlen das Sturge-Weber-

und das Klippel-Trenaunay-

Sndroms, die venésen Malforma-

tionen wie blue-rubber-bleb-

Syndrom, die arteriellen Malfor-

mationen,wie das Angioma race-

mosum, Parks-Weber-Syndrom,
und das Lymphangiom mit den

Sonderformen des Gorham-

Stout-Syndroms und der Lymph-

angioleyomyomatose. Das Kasa-

bach-Merrit-Syndrom gehort
nicht zu den Fehlbildungen, son-
dern ist eine Gerinnungskompli-
kation bei einer besonderen

Form des angeborenen Gefafitu-

mors, dem Hiamangioendotheli-

om.

TIM SCHAFER
redaktion.de@mediaplanet.com
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H Die Porphyrien sind meist
erbliche Storungen der Bio-
synthese von Him, dem so-
genannten Blutfarbstoff, wel-
cher in acht biochemischen
Schritten entsteht. Jeder die-
ser Schritte kann von einem
Gendefekt betroffen sein.
Somit existieren sieben un-
terschiedliche Formen gene-
tisch bedingter Porphyrie.

Die Diagnose dieser Erkrankun-
gen ist schwierig, da die Symptome
meist unspezifisch sind und es zu-
dem auch Uberschneidungen der
einzelnen Formen gibt. Die Diagno-
sestellung und auch die Behandlung
stellen somit hohe Anforderungen
an den betreuenden Arzt und ver-
langen eine enge Zusammenarbeit
zwischen den einzelnen Behand-
lern. Da es sich bei den Porphyrien
insgesamt um selten diagnostizier-
te Erkrankungen handelt, besteht
oftmals Unsicherheit beziiglich des
richtigen diagnostischen und the-

DIES IST EIN UNABHANGIGES PRODUKT VON MEDIAR!

Die Stor
ne

rapeutischen Vorgehens. Basierend
auf den klinischen Symptomen und
dem Verlauf konnen die verschiede-
nen Porphyrieformen in akute und
nicht-akute Formen eingeteilt wer-
den.Die akuten Porphyrien manifes-
tieren sich in erster Linie unter dem
Symptom akuter Bauchschmerzen,
wobei die Schmerzen als krampf-
artig, diffus und lang anhaltend be-
schrieben werden. Begleitend fin-
det man oftmals Ubelkeit und Erbre-
chen.Weitere Symptome sind unter
anderem Bluthochdruck, schneller
Herzschlag, auch Lihmungen der
Gliedmaflen und Lihmungen der
Atemhilfsmuskulatur, Krampfanfal-
le sowie Bewusstseinsstorungen bis
hin zum Koma. Die akute intermit-
tierende Porphyrie (AIP) ist die hau-
figste akute Porphyrieform, es han-
delt sich um eine autosomal domi-
nant vererbte Erkrankung, von der
ca. 10 von 100 000 Menschen betrof-
fen sind und welche sich vorwiegend
zwischen dem 20.und 40.Lebensjahr
manifestiert.

BIOSYNTHESE

Porphyrien sind meist erbliche Sto-
rungen
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Charakteristika und Therapie
Die charakteristischen klinischen
Zeichen der AIP sind kolikartige
Bauchschmerzen (90 Prozent), Er-
brechen (80 Prozent) und Verstop-
fung (Obstipation) bei 75 Prozent,
was nicht selten zur Fehldiagno-
se einer Blinddarmentziindung,
mitunter sogar zur Operation fiih-
ren kann. Neurologische Sympto-
me treten zusétzlich bei 50 bis 60
Prozent auf. Im Gegensatz zu den
nicht-akuten Porphyrien treten
keine Verdnderungen der Haut auf.
Diese wiederum sind gekennzeich-

\Wechsel-
“orphnyrie
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STORUNGEN
ERKENNEN

net durch gesteigerte Lichtemp-
findlichkeit und Hautveranderun-
gen an den lichtexponierten Stel-
len des Korpers wie Gesicht und
Handriicken mit vermehrten Pig-
mentierungen oder Blasenbildung.
Steht eine (akute) Porphyrie (als
Ursache der beobachteten Sympto-
me) fest, so ist der erste Schritt das
Absetzen der auslosenden Fakto-
ren. Da Ham als Endprodukt seine
eigene Biosynthese hemmt, fithrt
die intravendse Gabe von Ham zur
Hemmung der Produktion toxi-
scher vorstufen. Die Gabe von Him
Arginat sollte so frith wie moglich
erfolgen und fithrt meistens sehr
schnell zu einer Entlastung des Pa-
tienten von den schweren Sympto-
men. Bis zum Eintreffen des Him
Arginats kann die Behandlung mit
einer Glukoseinfusion tiberbriickt
werden.

TIM SCHAFER
redaktion.de@mediaplanet.com
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PORPHYRIE
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Die Diagnose der
Porphyrie ist schwierig.
Symptome sind in der
Regel unspezifisch und
Uberschneidungen
einzelner Formen nicht
selten.

Die akute intermittierende Por-
phyrie (AIP) ist die haufigste aku-
te Form. Es handelt sich um eine
vererbte Erkrankung von der 10
von 100 000 Menschen betroffen
sind. Diese sind in der Regel zwi-
schen dem 20.und 40. Lebensjahr.
Die Symptome sind: kolikartige
Bauchschmerzen (90 Prozent), Er-
brechen (80 Prozent) und Verstop-
fung (75 Prozent). Zusétzlich tre-
ten neurologische Symptome bei
50 bis 60 Prozent auf. Gesteigerte
Lichtempfindlichkeit und Haut-
veranderungen an den lichtexpo-
nierten Stellen konnte die Folge
sein. Informationen und Unter-
stiitzung finden Sie auch bei der
Selbsthilfegruppe:: www.porphy-
rie-selbsthilfe.de

VOR ORT
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A1, war der Name einer Ausstellung des Kiinstlers 2 |

% Gerald Uhlig-Romero,die im Herbst in Berlin auf
das Thema Seltene Krankheiten aufmerksam ge-
macht hat. Durch die kiinstlerische Umsetzung des
Themas versuchte der Kiinstler und Inhaber des Ber-
liner Café Einstein unter den Linden, der selbst seit
seiner Geburt an der Seltenen Krankheit Morbus Fab-
ry erkrankt ist, einen natiirlichen Umgang mit dem
Thema Seltene Krankheiten zu ermdglichen und ein
Bewusstsein fiir die Einzigartigkeit eines jeden Men-
schen zu schaffen - egal ob krank oder gesund. Promi-
nente Gaste der Ausstellungser6ffnung waren Dr.Eck-
art von Hirschhausen und Eva Luise Kohler,die Ehe-
frau des ehemaligen Bundesprasidenten Horst K6h-
ler, die schon seit 2005 Schirmherrin des Verein Achse
eV,der Allianz chronisch seltener Erkrankungen ist.
FOTO: HEIKO SCHAFER
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Prof. Roland M. Schaefer, Leiter der Inneren Medizin im Universitatsklinikum Miinster,
iiber die Diagnose und Behandlung der seltenen Speicherkrankheit Morbus Fabry

assen Sie mich zu Beginn

erklaren, worum es sich

bei dieser seltenen Krank-

heit handelt: Die Fabry-Er-

krankung ist eine erblich

bedingte lysosomale Spei-
herkrankheit. Wir wissen,

dass Frauen, die iiber 2 X-Chromoso-
me verfiigen und die Mutation nur auf
einem Chromosom tragen, die Uber-
trigerinnen sind. In der Regel sind
sie auch weniger schwer betroffen als
mannliche Patienten. Frithsympto-
me im Kindesalter sind die sog. Akro-
paristhesien, anfallsartige, brennen-
de Schmerzen in Handen und Fiiflen,
die vor allem bei Fieber und nach koér-
perlichen Anstrengungen auftreten.
Typisch fiir die betroffenen Kinder sind
auch eineverminderte Schweif3bildung
und Bauchschmerzen nach dem Essen.

Diagnostisch hilfreich sind die soge-
nannten Angiokeratome. Dabei han-
delt es sich um Hautveranderungen,
die mit dem bloflen Auge erkannt wer-
den kénnen.Angiokeratome sind klei-
ne, rotliche bis blauschwarze Gefaf-
erweiterungen, die haufig im Bereich
des Nabels, des Beckens und der Ober-
schenkel zu finden sind, aber auch an
den Schleimhauten auftreten konnen.
Fiir mich und meine Kollegen sind di-
agnostisch richtungsweisend zudem

US

<Us der
—a0ry

"Frauen
sind in der
Regel
weniger
schwer be-
troffen als
mannliche
Patienten.”

Prof. Roland M.
Schifer, Leiter der
Fabry-Ambulanz am
Universitétsklini-
kum Miinster

die Veranderungen im Bereich des Au-
ges. So kommt es an der Hornhaut zu
typischen wirbelformigen Einlage-
rungen, die beispielsweise der Augen-
arzt mit der Spaltlampe unschwer er-
kennen kann,und die praktisch bewei-
send fiir eine Fabry-Erkrankung sind.

Krankheitsverlauf

In den meisten Fillen die mir bekannt
sind, vermuten weder die Betroffenen
selbst, noch die Eltern oder auch der
Hausarzt ernste Ursachen hinter den
oben genannten Beschwerden. Die Be-
troffenen entwickeln im Laufe ihres
Lebens (nach dem 30. Lebensjahr) ei-
ne fortschreitende Nierenschwiche,
die unbehandelt vor allem bei mann-
lichen Patienten zur Dialysepflichtig-
keit fithrt. Am Herzen kommt es zu ei-
ner Verdickung des Herzmuskels, zu
Rhythmusstérungen und schlief}lich
zum Nachlassen der Pumpfunktion.Im
Bereich des Gehirns kann sich die Er-
krankung als Schlaganfall manifestie-
ren. Gerade bei Schlaganfillen im jun-
gen Erwachsen alter (early stroke) soll-
te auch immer an einen Morbus Fabry
gedacht werden.

Diagnosesicherung

Die Diagnose erfolgt bei mannlichen
Patienten durch den Nachweis ei-
ner erniedrigten alpha-Galaktosi-

orschung:

dase-Aktivitdt im Plasma. Die Enzy-
maktivitat bei Fabry-Patientinnen ist
dagegen sehr unterschiedlich. Auf-
grund der zufallsbedingten Inakti-
vierung eines X-Chromosoms kann
bei betroffenen Frauen die Messung
der alpha-Galaktosidase A ernied-
rigte oder auch vollig normale En-
zymaktivititen ergeben. Deshalb ist
bei Fabry-Patientinnen immer eine
molekulargenetischeAnalysedesalpha-
Galaktosidase-Gens notwendig.

Enzymersatztherapie

Infolge der Nieren- und Herzbetei-
ligung war frither die Lebenserwar-
tung deutlich herabgesetzt, sie lag
im Durchschnitt bei etwa 50 Jah-
ren. Heute konnen wir das fehlen-
de Enzym mit Hilfe von Infusionen
(40 min alle 2 Wochen) von gentech-
nisch hergestellter alpha-Galaktosi-
dase A ersetzen. Aus klinischen Stu-
dien zur Enzymersatztherapie wis-
sen wir auflerdem, dass es moglich ist,
die Ablagerungen weitgehend
zum Verschwinden zu bringen.
Fir den Erfolg dieser Therapie
ist allerdings entscheidend, die Be-
troffenen maoglichst frithzeitig zu di-
agnostizieren und zu behandeln,
bevor es durch die Ablagerungen zu
strukturellen Organschidden gekom-
men ist.

/' SELBSTHILFE

Die MFSH - Morbus Fabry
Selbsthilfegruppe e.V
9 - mochte durch ihre Arbeit die
medizinisch-soziale Versorgung
Betroffener verbessern. Das soll zum
einen durch den Erfahrungsaus-
tausch untereinander, zum anderen
durch Sammeln aller bestehender In-
formationen ermaglicht werden.

Wissenschaftliche
Tagungen

% Des Weiteren organisiert der

Verein wissenschaftliche Ta-

gungen, nationale und internationa-
le Patiententreffen, Informationsver-
anstaltungen und Fortbildungen.
Schirmherr ist der ebenfalls an Mor-
bus Fabry erkrankte Griinder des be-
kannten Berliner Café Einstein an der
Strafle Unter den Linden Gerald Uh-
lig-Romero.In seiner Autobiographie
,und trotzdem lebe ich“ beschreibt
der 57-jahrige Uhlig-Romero, der seit
seiner Geburt an der Krankheit leidet,
wie er die Symptome dieser Erkran-
kung erlebte. Mindestens einmal im
Monat bekam er hohes Fieber.

Lebensretter
9 Ein Gefiihl, so die Beschreibung
Uhlig-Romeros, als wiirde man
innerlich bei lebendigem Korper ver-
brennen. Nach jahrzehntelanger Un-
gewissheit wurde die Krankheit erst
im Alter von 53 Jahren diagnostiziert.
Zu diesem Zeitpunkt hatte er bereits
eine lebensrettende Nierenspende
seiner Frau erhalten. Heute nutzt Ge-
rald Uhrig-Romero seine Kontakte zu
Politik, Kunst und Kultur, um die Of-
fentlichkeit fiir das Thema zu sensi-
bilisieren. Mehr Infos iiber den Ver-
ein unter www.fabry-selbsthilfe-
gruppe.de

STEFAN KLOTZ
redaktion.de@mediaplanet.com

ANZEIGE

Behandlungs-und Forschungszentrum
fur seltene Erkrankungen Tubingen

- Zentrum fiir Seltene neurologische Erkrankungen & Entwicklungsstérungen (ZSNE)

- Comprehensive Cystic Fibrosis Centre Tiibingen-Stuttgart (CCFC)

- Zentrum fiir Seltene Augenerkrankungen (ZSA)

- Zentrum fiir Seltene Hauterkrankungen (ZSH)

- Zentrum fiir Seltene Kongenitale Infektionserkrankungen (ZSKil)

- Zentrum fiir Seltene Genitale Fehlbildungen der Frau (ZFGF)

- Zentrum fiir Kindliche Fehlbildungen im Kiefer- und Gesichtsbereich (ZKFKG)

- Zentrum fiir Neurofibromatosen (ZNF)
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IMPRESSIONEN

Starke chronische Schmerzen

4, Chronische Schmerzen sind weit verbreitet, zum Beispiel als Kopf oder Riicken-

“% schmerzen und beeintrichtigen die Betroffenen erheblich. Weitaus drastischer wir-

ken sich aber die - gliicklicherweise seltenen - Formen starker chronischer Schmerzen
aus. Fiir rund 58.000 Menschen in Europa gilt,dass ihre Schmerzen nur noch mit einer ,in-
trathekalen Schmerztherapie‘, bei der durch kontinuierliche Infusion ein Schmerzmittel
in den mit Fliissigkeit gefiillten Raum um das Riickenmark herum injiziert wird, gelindert
werden konnen, wihrend andere Medikamente bei ihnen keine ausreichende Wirkung
zeigen.

FOTO: HEIKO SCHAFER
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sindwie die Menschen
denen wir helfen...
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Shire Deutschland GmbH — Mut zur Entwicklung
von Medikamenten gegen seltene Erkrankungen

Seltene Erkrankungen sind haufig
genetisch bedingt, mit zunehmenden
Komplikationen verbunden und enden
ofttddlich. FUr viele dieser Erkrankungen
gibt es derzeit keine oder nur
eingeschrankte Therapiemoglichkeiten.
Bis zum Jahr 2000 kam im Schnitt
jahrlich  nur ein Medkament zur
Behandlung einer seltenen Erkrankung
auf den Markt — und das bei 6.000 bis
7000 seltenen Erkrankungen, die bereits
identifiziert sind. Allein in Deutschland
summiert sich die Zahl der Betroffenen
auf circa 4 Milionen Menschen.

Shire — ein weltweit agierender Anbieter
von Spezialpraparaten - engagiert
sich seit rund zehn Jahren auch
auf dem deutschen Pharmamarkt.
Shire Deutschland mit Sitz in Berlin
vertreibt innovative Arzneimittel, die die
Lebensqualitat der Patienten deutlich
steigern kbnnen. Der Geschéftsbereich
Human Genetic Therapies ist auf die
Erforschung von seltenen genetischen
Erkrankungen spezialisiert. Ziel des
Geschéftsbereichs ist es, Ursache
und Verlauf dieser komplexen und

Shire Deutschand GmbH
FriedrichstraBe 149
10117 Berlin

Tel: +49 (0)30206 582 -0
Fax: +49 (0) 30 206 582 - 100

www.shire.de

oft lebensbedrohlichen genetischen
Erkrankungen zu erforschen, um den
betroffenen Patienten durch innovative
Therapien ein besseres Leben zu
ermdoglichen.

Allerdings ist das wirtschaftliche
Risiko fur Unternehmen, die sich in
diesem Bereich engagieren, sehr hoch.
Denn vom Labor bis zur Marktreife
sind Aufwand und Kosten mit der
Entwicklung von Medikamenten gegen
Volkskrankheiten zu vergleichen. Auf
dem Markt finden Medikamente fur
seltene Erkrankungen jedoch aufgrund
der sehr geringen Patientenzahl
nur wenige Abnehmer. Damit sich
Unternehmen starker engagieren, hat
die EU im Jahr 2.000 die 'Européische
Verordnung Uber Arzneimittel fur
seltene Erkrankungen’ erlassen. Die
europaische Arzneimittelagentur (EMA)
unterstUtzt seitdem Hersteller bei der
Durchfuhrung Klinischer Studien, berat
sie beim Studiendesign und befreit sie
teiweise von GebuUhren. Shire gelang
es bis heute Medikamente gegen vier
seltene Erkrankungen auf den Markt

zu bringen: Morbus Hunter, Morbus
Fabry, Morbus Gaucher und hereditares
Angiobdem.

Beimhereditaren (erblichen) Angiobdem
kommtesimmerwiederzuentstellenden
Hautschwellungen, schmerzhaften
Schwellungsattacken im Magen-Darm-
Trakt, aber auch zu lebensbedrohlichen
Schwellungen im Kehlkopfbereich.

Bei Morbus Hunter, Morbus Fabry
und Morbus Gaucher reichern sich
Stoffwechselprodukte in verschiedenen
Organen und Geweben an, wodurch
diese zunehmend geschadigt
werden. Ursache ist der Mangel an
funktionsfahigen Enzymen zum Abbau
dieser Stoffwechselprodukte. Diese
Enzyme kdnnen in einem aufwandigen
Verfahren gentechnologisch hergestellit
werden. Die Entwicklung von Therapien
fur diese seltenen Erkrankungen ist das
Ergebnis langjahriger Forschungsarbeit
des Geschéaftsbereichs Human Genetic
Therapies von Shire. Mit  weltweit
nahezu 600 Mitarbeitern widmet der
Geschéaftsbereich  sein  gesamtes
Wissen und Konnen diesem Ziel.

¢Shire




