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DIES IST EIN UNABHANGIGES PRODUKT VON MEDIAPLANET

Menschen mit einer Seltenen Erkrankung fiihlen sich allein gelassen:
die rund vier Millionen Betroffenen in Deutschland durchlaufen jah-
relange Odysseen durch unzahlige Arztpraxen, bis sie eine Diagnose

erhalten.

=S bewedt sich etwas fur

e VVaisen der Medizin®

icht nur, dass sich das
Jahr dem Ende neigt,
auch diese Sonderaus-
gabe ,Seltene Erkran-
kungen“ piinktlich
zur Jahreswende bie-
tet eine gute Gelegen-
heit, zuriickzublicken: Was ist im letz-
ten Jahr (und in denen davor) fiir Men-
schen mit Seltenen Erkrankungen er-
reicht worden? Wo miissen wir uns wei-
ter dafiir einsetzen,damit die Situation
der “Waisen der Medizin“ - der rund
vier Millionen Menschen mit Seltenen
Erkrankungen in Deutschland - verbes-
sert wird?

Den Seltenen eine
Stimme geben
9 So unterschiedlich die einzelnen
Krankheitsbilder der iiber 6000
verschiedenen Seltenen Erkrankungen
auch sind, die Betroffenen stehen vor
den gleichen Herausforderungen: Zum
Teil jahrelange Diagnosewege, kaum
vorhandene Therapien, zu wenig Ex-
perten, groler Informationsmangel
und ebenso groer Forschungsbedarf.
Die ACHSE, die Allianz Chronischer Sel-
tener Erkrankungen, mit mittlerweile
107 beigetretenen Selbsthilfeorganisa-
tionen, steht den Betroffenen zur Seite:
Beratung, Unterstiitzung und Vernet-
zung von Arzten und Experten und Ver-
besserung von Informationen gehéren

~Wir brau-
chen mehr
Offentlich-
keit und
Verstandnis
fUr diese
Menschen.”

Eva Luise Kohler
Schirmherrin
ACHSE e.V.

zu den direkten Hilfestellungen. Dane-
ben gibt die ACHSE den Seltenen eine
gemeinsame Stimme, indem sie die
krankheitsiibergreifenden Anliegen
biindelt und diese in Politik und Ge-
sundheitswesen, in Wissenschaft und
Forschung vertritt und in die Gesell-
schaft tragt.

GroBer Aktionstag im Februar
9 Die grofite offentliche Plattform
ist der jahrliche Tag der Seltenen
Erkrankungen: der Rare Disease Day
immer am letzten Tag im Februar. In
diesem Jahr haben sich 44 Lander welt-
weit engagiert,in Deutschland gabesin
15 Stadten Stdnde und Veranstaltungen.
An diesem Tag wurde zum vierten Mal
der Eva Luise Kohler Forschungspreis
fiir Seltene Erkrankungen verliehen. Er
ging an Prof. Christoph Klein und sein
Team fiir die Entwicklung einer experi-
mentellen Gentherapie. Die Fotowan-
derausstellung ,Waisen der Medizin -
Leben mit einer Seltenen Erkrankung“
ist am Rare Disease Day in Berlin eroff-
net worden und dann nach Miinchen,
Hannover und Freiburg gezogen. Der
ACHSE Central Versorgungspreis fiir
chronische seltene Erkrankungen wur-
de erstmalig im Mai dieses Jahres ver-
liehen - fiir Konzepte, die die besonde-
ren Bediirfnisse von Patienten mit Sel-
tenen Erkrankungen in innovativen
wie engagierten Versorgungsmodellen

umsetzen. Auflerdem sind in diesem
Jahr die NAMSE-Vertreter in ihren kon-
kreten Arbeitsprozess getreten - NAM-
SEist das Nationale Aktionsbiindnis fiir
Menschen mit Seltenen Erkrankungen,
in dem ACHSE zusammen mit dem
BMG und dem BMBF die Hauptsdulen
bildet.

Wir stehen trotzdem

noch am Anfang

9 Und alldiesist nur ein kleiner Aus-

schnitt dessen, was im vergange-

nenJahr angestoflen und erreicht wur-
de. Doch wir stehen trotzdem noch am
Anfang: Noch immer gibt es viele Be-
troffene in Deutschland, in unserer
Nachbarschaft,in unserem Bekannten-
kreis,im Berufsleben, die sich mit ihrer
Seltenen Erkrankung allein gelassen
fiihlen und von den genannten Erfol-
gen noch nicht profitieren konnten.
Wir brauchen mehr Offentlichkeit und
Verstdndnis fiir diese Menschen, die
durch ihre Erkrankung oft im Schatten
der Gesellschaft leben. Auch diese Son-
derver6ffentlichung tragt einen Teil da-
zu bei, indem sie informiert, Bewusst-
sein und Aufmerksamkeit schafft.

Ich wiinsche Thnen ein erfiilltes Neues
Jahrund eine interessante Lektiire

ba L Aolitr

Priv.-Doz. Dr.
Michael Kreuter
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,Seltene Krankheiten
werden oftmals relativ
spat diagnostiziert*
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Zentrum fiir Seltene Erkrankungen Bonn (ZSEB)

Im ZSEB arbeiten verschiedene Einrichtungen
des Universitatsklinikums interdisziplinar

Zusammen.

Gemeinsam bieten sie ein effizientes und
attraktives Versorgungsangebot fiir Patienten
mit seltenen Erkrankungen. Dariiber hinaus
werden Forschungsaktivitdten sowohl im Be-
reich der patientenorientierten klinischen For-

M Zentrum fiir seltene Erkran-
kungen des Gerinnungssystems

M Zentrum fiir seltene neuro-
logische Bewegungsstorungen,
Muskelerkrankungen und
Epilepsien

B Zentrum fiir Histiozytosen

M Zentrum fiir konnatale und

ANZEIGE

Zentrum fiir Seltene Erkrankungen Bonn
Universitatsklinikum Bonn
Sigmund-Freud-StraRe 25

D-53127 Bonn

Sprecher:
Prof. Dr. med. Thomas Klockgether

Koordination:
Dr. rer. nat. Christiane Stieber

schung als auch in der Grundlagenforschung
nachhaltig unterstiitzt. Insgesamt soll zum
Wohle der Patienten eine enge Verkniipfung
der klinischen Versorgung mit der wissen-
schaftlichen Forschung erreicht werden.

Ausgehend von den Schwerpunkten des Univer-
sitatsklinikums hat sich das ZSEB auf bestimm-
te seltene Erkrankungen spezialisiert.

perinatale Virusinfektionen Telefon: +49 (0)228 6885 441
Telefax: +49 (0)228 6885 401

B Zentrum fiir Polyposiserkran- E-Mail: cstieber@uni-bonn.de

kungen des Magen-Darm-Trakts

M Zentrum fiir angeborere
intestinale Atresien

M Zentrum fiir angeborene Z.?ntru m
seltene Hypotrichosen N flr seltene

B Zentrum fiir seltene Augen- [ | | Erkrankungen
erkrankungen Bonn



Jeder Patient verdient

Hoffnung

VIROPHARMA

ViroPharma Incorporated ist ein internationales biopharmazeutisches Unternehmen,
das seine Aufgabe in der Entwicklung und Vermarktung innovativer Arzneimittel sieht,
mit denen bestehende Therapieliicken geschlossen werden kénnen. Wir sehen uns

in der Verpflichtung, fiir Erkrankungen, fir die es bislang nur wenige oder gar keine
Behandlungsmoglichkeiten gibt, neue Arzneimittel zur Marktreife zu bringen. Dabei
und bei aliern, was wir tun, haben die Bediirfnisse der Patienten und Arzie in unserem
gesamten Unternehmen stets oberste Prioritat. Wir setzen alles daran, aus den viel ver-
sprechenden Moglichkeiten der modernen Arzneimittelentwicklung neue Therapien zu
schaffen, die zur Heilung oder Verbesserung der Lebensqualitdt der Patienten beitragen.
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Frage: Bedeuten Schwellungen an Haut, Schleimhauten und
Organenimmer eine Allergie?
Antwort: Nein, es kann auch eine seltene Erbkankheit bedeu-

ten: HAE. Sie ist nicht heilbar, aber es gibt Therapien.

OFT WIRD VIELE JAHRE |
LANG FALSCH BEHANDELT.

Starke Schwellungen der Haut oder
der Schleimhaute,auch der Schleim-
hiute der inneren Organe, die un-
ter anderem heftige Bauchschmer-
zen auslosen konnen: Patienten mit
diesen Symptomen wird oft gesagt,
dass das allergische Reaktionen oder
akute Entziindungen seien. Doch es
kann auch eine seltene Erbkrankheit
dahinter stecken - das hereditire An-
gioodem, kurz: HAE.

Von den ersten Beschwerden bis
zur richtigen Diagnose dauert es im
Durchschnitt etwa 13 bis 16 Jahre»,
sagt Markus Magerl, Dermatologe
an der Berliner Charité. «In der Zeit
werden die Patienten falsch behan-
delt, es werden sogar oft Operatio-
nen durchgefithrt und die Patien-
ten haben das Risiko, an einer nicht
oder falsch behandelten Attacke zu
sterben.“Lebensgefihrliche Situa-
tionen konnen entstehen, wenn die
Schwellungen im Halsbereich auf-
treten: an der Zunge oder dem Kehl-
kopf. Uber die Hilfte der Patienten
hat mindestens einmal im Leben ei-
nen Anfall in diesen Regionen. Oh-
ne schnelle Behandlung kann es im
Extremfall zum Tod durch Ersticken
kommen.

Markus Magerl hat vor sieben Jah-
ren begonnen, an der Charité eine

Kopf

Sprechstunde fiir HAE-Patienten
aufzubauen. Heute besuchen {iber
100 Betroffene regelmafiig die Ambu-
lanz,darunterviele Familien. HAE ist
genetisch bedingt und wird "autoso-
mal dominant” vererbt: Das heif3t,ist
ein Elternteil betroffen, so vererbt er
die Krankheit mit einer Wahrschein-
lichkeit von 50 Prozent an jedes Kind.
Wenn die Diagnose fillt, sollten des-
halb immer auch Familienangehori-
ge untersucht werden. Gleichzeitig
sollte ein Arzt bei einer Haufung der
Symptome in einer Familie an HAE
als mogliche Diagnose denken. Die
Schwellungen treten meist schon in
der Kindheit auf, es kann aber auch
erst im Erwachsenenalter die ers-
ten Anfille geben. Die Schwellun-
gen sorgen teilweise dafiir, dass Or-
gane nicht genutzt werden konnen,
beispielsweise die Hiande oder auch
die Augen. Auflerdem gehen HAE-
Attacken hédufig mit Erbrechen oder
Kreislaufschwiche einher. Und vor
allem die Bauchattacken verursa-
chen sehr starke Schmerzen: Sie
werden als kolikartig und geburts-
dhnlich beschrieben. Besonders die-
se Schmerzen werden vom Umfeld
der Patienten meist nicht ernst ge-
nug genommen und von Arzten hiu-
figlange Zeit falsch therapiert. Dabei
ist die Diagnose einfach zu treffen:

Kopischmerzen, Schwindel,

Sprachstirungen, wnier Umstinden Sehstirungen,

Lahmungserscheinungen

Halsbereich

Glattistdam
Larynxidem
beginnend mit Schiuckbeschwerden,

Stimmverdnderungen, Haiserkeit, Atemnot,

i Extreamfall Ersticken

Darmbereich

Ertwechen, kodlikartige Schmerzen
Durchfalle, Unwohlsein

Blase

Brennen beim Wasserassen, Schmerzen
in der Blasen- und Nierengegend,
Beschwendan wia bei ainer
Harmwegsinfeiktion
Geschlechtsorgane
Schwedlungen von Penis und Vagina

Hautschwellung
Spannungs- wnd Druckgefihl

Extremitéten (Arme und Beine)

normabe Bewegungsablaufe sind eingeschrinkt,

Arbestsablaute sind eingeschrankt,

Behinderungen beim Gehen, Schuhe passen nicht

-

Privatdozent Dr.
med. Markus Ma-
gerl, Facharzt fiir
Dermatologie an der
Charité Berlin. Einer
seiner klinischen
Schwerpunkte ist
das Hereditédre An-
gio6dem.

Professor Dr.rer.
nat. Sven Cichon,
forscht am Institut
fir Humangenetik
und am Forschungs-
zentrum Life&Brain
der Universitét
Bonn, u.a. anden
genetischen Ursa-
chen von HAE.

HAE lasst sich anhand einiger Blut-
werte bestimmen. «Der behandeln-
de Arzt muss aber an die Moglichkeit
denken,dass es HAE sein konnte»,so
Magerl.Bei den meisten Betroffenen
mit HAE liegt eine Mutation im Gen
fiir das Eiweify ”C1- Inhibitor” vor.
Dieser Eiweif3stoff kontrolliert die
Herstellung des Hormons Bradyki-
nin,welches die Schwellungsreakti-
onen auslost. Durch die Mutation ist
die Menge oder die Funktion des C1-
Inhibitors vermindert,so dass es zur
tibermafiigen Bildung von Bradyki-
nin kommt. Zur Behandlung kann
ein Konzentrat mit C1-Inhibitor in-
travenos verabreicht werden, wenn
der Patient spiirt, dass eine Attacke
beginnt. Alternativ kann ein Bra-
dykininhemmer unter die Haut ge-
spritzt werden. ViroPharma, Shire,
Pharming und CSL Behring stellen
unter anderem Préparate her,die bei
HAE eingesetzt werden konnen. Die
Wirkstoffe konnen zumeist von den
Patienten selbst verabreicht wer-
den, sie schlagen schnell an und die
Schwellung geht innerhalb kurzer
Zeit zuriick. Unbehandelt halten die
Attacken in der Regel zwei bis fiinf
Tage an. Der Patient kann das Medi-
kament auch selbst spritzen. Dann
kann er frithzeitig reagieren und der
Anfall geht schneller und komplika-

SCHWELLUNGEN
ERNST NEHMEN

tionsloser vortiiber oder tauéht gar
nicht erst auf. Eine andere Moglich-
keit der Therapie ist die regelmafiige
Behandlung, durch die die Attacken
von vornherein vermieden werden.
«Unser wichtigstes Ziel ist es, die Pa-
tienten in die Lage zu versetzen,sich
selbst zu versorgen, damit sie nicht
permanent auf medizinisches Per-
sonal angewiesen sind»,sagt Markus
Magerl. Die Ursachen der Krankheit
sind noch nicht restlos aufgeklart:
«Genetische Verianderungen im C1-
Inhibitor, die HAE verursachen, sind
nicht bei allen Patienten nachweis-
bar.Beidiesen Patienten sind bislang
unbekannte Gen-Mutationen fiir die
Krankheit verantwortlich. Eine in
einem Blutgerinnungsfaktor konn-
ten wir bereits identifizieren, jetzt
suchen wir nach weiteren», so Sven
Cichon vom Institut fiir Humange-
netik der Universitat Bonn, die ein
Kompetenzzentrum fiir Seltene Er-
krankungen unterhalt. «Aus der For-
schung und der damit einhergehen-
den Aufkldrung der molekularen Ur-
sachen von HAE erhofft man sich
natiirlich auch weitere Impulse fiir
die Entwicklung von neuen Medika-
menten»,stellt Sven Cichon fest.

JULIANE GRINGER
redaktion.de@mediaplanet.com
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achse-online.de

9 Die ,Allianz Chronischer
Seltener Erkrankungen® ist

ein Netzwerk von Selbsthilfeor-

ganisationen,das als Sprachrohr,

Multiplikator und Vermittler

auftritt.

achse.info
9 Verlassliche und verstandli-
che Informationen zu Selte-
nen Erkrankungen bietet dieses
weitere Online-Angebot der ACH-
SE. Der Bereich ,,Ohne Diagnose“
bietet Orientierung fiir Menschen
mit unklaren Symptomen. In den
Foren konnen sich Betroffene aus-
tauschen. Auflerdem werden Er-
fahrungsberichte veréffentlicht.

selteneerkrankungen.de
9 Die Seite der Universitat

Rostock bietet Informatio-
nen zum Thema und eine Uber-
sicht zu Selbsthilfegruppen und
Interessenverbanden, die sich fiir
Seltene Erkrankungen einsetzen.

www.e-rare.eu
9 Die Initiative, an der sich
das BMBF beteiligt, setzt
sich dafiir ein, dass Informatio-
nen tiber die Erforschung Selte-
ner Erkrankungen in verschiede-
nen europdischen Landern zu-
sammengetragen werden.

www.orphanet.de
9 Portal fir Seltene Erkran-
kungen mit vielen Informa-

Mogliche Symptome bei HAE.
FOTO: HAEE.V.

Die Schwellungen sorgen teilweise
dafiir, dass Organe nicht genutzt wer-
den kdnnen, beispielsweise die Han-
de oder auch die Augen.

FOTO: MARKUS MAGERL

Lebensgefahrliche Situationen
konnen entstehen, wenn die Schwel-
lungen im Halsbereich auftreten: an
der Zunge oder dem Kehlkopf.

FOTO: SHUTTERSTOCK.DE

tionen tiber Krankheiten, Selbst-
hilfe und Medikamente.

JULIANE GRINGER
redaktion.de@mediaplanet.com

Die Initiative zu
seltenen Erkrankungen
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GESUNDHEIT

—Gemeinsam fUr die Seltenen—

FAU Erlangen-Numberg

Die Initiative ,Gemeinsam fiir
die Seltenen“ verbindet Patien-
ten, Angehorige, Arzte, Pflege-
krafte und Unterstiitzer mit un-
terschiedlichsten Wissens- und
Erfahrungshintergriinden in
einer starken Community. Ge-
meinsames Ziel ist es, praktika-
ble Losungen fiir dievielfaltigen
Herausforderungen zu gestal-
ten, vor die seltene Erkrankun-
gen die Betroffenen im Leben
stellen. Das Wissen zu Seltenen
Erkrankungen ist oftmals noch
sehr begrenzt und bruchstiick-
haft, es liegt in Bruchstiicken
verteilt vor. Losungen werden
haufig fiir den Einzelfall entwi-
ckelt und stehen anderen Be-

troffenen nicht zur Verfiigung.

Meist treten Probleme beim
Einzelnen im Alltag sehr spezi-
fisch auf, bleiben im Verborge-

nen und treffen nicht auf pas-
sendes Losungswissen.Im Kern
der Initiative ,,Gemeinsam fiir
die Seltenen“ steht daher ein In-
novationsmarktplatz, auf dem
sich Problem- und Losungswis-
sen treffen, der Menschen zur
Losungsentwicklung vernetzt
und ihren Wissensaustausch
fordert.Gemeinsam entwickeln
und diskutieren die Teilnehmer
Konzepte fiir innovative Pro-
dukte und Dienstleistungen,die
nicht nur Einzelnen helfen kon-
nen,sondern Vielen. Die Initia-
tive geht aus einem vom BMBF
geférderten Forschungspro-
jekt hervor und wurde von ei-
nem Forscherteam um Prof. Dr.
Kathrin Moslein von der Fried-
rich-Alexander-Universitét Er-
langen-Niirnberg ins Leben ge-
rufen.
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B Um eine Seltene Erkran-
kung richtig zu diagnosti-
zieren, braucht es besonde-
re Fachkenntnisse und Zeit.
Patienten und Angehdrige
haben haufig eine lange Lei-
densgeschichte hinter sich,
bevor sie endlich Gewiss-
heit bekommen.Und dann
gibt es oft keine Therapie.

INFORMATIONSAUSTAUSCH

VERNETZUNG

Forschung, Versorgung und Selbst-
hilfe miissen eng zusammen arbei-
ten, um diese Situation in Zukunft
zuverdandern.

Das Nationale Aktionsbiindnis
fiir Menschen mit Seltenen Er-
krankungen (NAMSE) ist ein Ko-
ordinierungs- und Kommunikati-
onsgremium, das die bessere Ver-
sorgung von Patienten mit selte-
nen Erkrankungen vorantreiben
will. Dazu biindelt es bestehen-
de Initiativen, vernetzt Forscher
und Arzte und fiithrt Informatio-
nen fiir Arzte und Patienten zu-
sammen. Ausgehend von bereits
bestehenden Strukturen und auf
der Grundlage europdischer Er-
fahrungen werden die Experten
bis 2013 Vorschlége fiir einen na-
tionalen Aktionsplan mit konkre-
ten Handlungsempfehlungen er-
arbeiten.Es soll ermittelt werden,
wie das Informationsmanage-
ment verbessert und Diagnose-
wege verkiirzt werden koénnen,
wie Zentren fiir Seltene Erkran-
kungen gestaltet und Experten
erreichbar sein sollten und wie
die Forschung den Betroffenen
schneller zu Gute kommt.

In puncto Informationsmanage-
ment soll beispielsweise eine ge-
meinsame Datenbank qualitats-
gesicherte Informationen biin-
deln. Initiativen in der Fort-,Aus-
und Weiterbildung von Medizi-
nern sollen das Bewusstsein fiir
die seltenen Erkrankungen erho-
hen und damit eine schnellere Di-
agnose moglich machen.

Stichwort schnelle Diagnose:
Hier liegt die Schwierigkeit dar-
in, dass einige Erkrankungen be-
reits direkt nach dem Auftreten
erster Symptome diagnostiziert
werden konne, wiahrend es bei
anderen Erkrankungen bis zu 15
Jahren oder linger dauern kann.
Gleichzeitig gilt: Je spiter die Di-
agnose gestellt wird, desto spater
kann auch die Therapie beginnen
und das kann entscheidenden
Einfluss auf die Prognose haben.
Auflerdem konnen die Folgen ei-
ner falschen Therapie massive ge-
sundheitliche Beeintrachtigun-
gen fiir den Patienten nach sich

DIES IST EIN UNABHANGIGES PRODUKT VON MEDIAPLANET

—Nge Zusammenaroet
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miissen in Bezug auf Seltene Erkrankungen besonders eng zu-

sammen arbeiten. Das Nationale Aktionsbiindnis fiir Menschen mit seltenen Erkrankungen (NAMSE) unterstiitzt sie dabei.
FOTO: SHUTTERSTOCK.DE

ziehen. In jedem Fall stellt die
lange Zeit der Ungewissheit eine
grof3e Belastung dar. Im Moment
finden Patienten mit Seltenen Er-
krankungen vor allem in speziell
ausgerichteten Zentren eine An-
laufstelle, sie werden aber auch
aufBerhalb dieser Strukturen ver-
sorgt - fiir deren Bildung es nur
bislang keine einheitlichen Kri-
terien gibt. Die bestehenden Mo-
delle sollen daher diskutiert und
weiterentwickelt werden.

Da es so viele verschiedene Selte-
ne Erkrankungen gibt, steht die
Forschung in diesem Bereich vor
grofien strukturellen Herausfor-
derungen. Eine engere Kopplung
zwischen Forschung und Versor-
gung ist notig, die systematische
Erfassung von Krankheitsverldu-
fen sowie die strukturelle Nach-
haltigkeit der Mafinahmen. Nur
so konnen ausreichende Kennt-

nisse tiber die Krankheiten gene-
riert werden, Diagnosemethoden
und Therapien entwickelt und
diese fiir Patienten verfiigbar ge-
macht werden - und zwar in al-

len relevanten Bereichen der For-
schung.

JULIANE GRINGER
redaktion.de@mediaplanet.com

FAKTEN

Definition
% Selten ist gar nicht so selten:
Allein in Deutschland leiden
etwa vier Millionen Menschen an
einer seltenen Erkrankung,schatzt
die Weltgesundheitsorganisation
(WHO). Laut EU-Definition wird
eine Erkrankung als selten einge-
stuft, wenn nicht mehr als fiinf
von 10.000 Menschen davon be-
troffen sind. Aber es gibt etwa
5.000 bis 8.000 verschiedene Er-
krankungen dieser Art. Etwa 80
Prozent der seltenen Erkrankun-
gen sind genetisch bedingt. Meis-
tens machen sie sich schon im
Kindesalter bemerkbar.

Was ist NAMSE?

% Die Wahrnehmung, Erfor-

schung und Behandlung sel-
tener Erkrankungen bedeutet eine
grofle Herausforderung fiir die Ge-
sellschaft. Das Nationale Aktions-
biindnis fiir Menschen mit selte-
nen Erkrankungen (NAMSE) setzt
sich genau dafiir ein. Es wurde
2010 auf Initiative des Bundesge-
sundheitsministeriums (BMG) zu-
sammen mit dem Bundesministe-
rium fiir Bildung und Forschung
(BMBF) und der Allianz chronisch
seltener Erkrankungen (Achsee.V.)
sowie 23 Biindnispartnern gegriin-
det.

MEHR TRANSPARENZ

Ausnahme-
regelungen
el Arz-
neimitteln T0r
die ,Seltenen”

AMNOG schreibt nicht
uiberall Priifung eines Zu-
satznutzens vor.

Ob ein in Deutschland neu zuge-
lassenes Arzneimittel gegeniiber
einer «Zweckmafligen Vergleichs-
therapie» wirklich einen Zusatz-
nutzen hat, das muss seit 1. Janu-
ar dieses Jahres innerhalbvon drei
Monaten nach Zulassung durch
den Gemeinsamen Bundesaus-
schuss gepriift werden. Diese Nut-
zenbewertung wird als Grundlage
fiir eine wettbewerbliche Preisbil-
dung genutzt. So schreibt es AM-
NOG - das Gesetz zur Neuordnung
des Arzneimittelmarktes - vor.
Diese Nutzenbewertung wird
als Grundlage fiir eine wettbe-
werbliche Preisbildung genutzt.
Die Hersteller miissen fiir neue
Arzneimittel Dossiers mit al-
len ihnen bekannten Studien
dazu bei der G-BA einreichen.
Auf dieser Grundlage priift der
G-BA den Zusatznutzen. Liegt
solch ein Nutzen nicht vor, wird
dasArzneimittel in der Regel einer
Festbetragsgruppe zugewiesen.
Gibtesden zusitzlichen Nutzen,so
wird zentral ein Rabatt verhandelt
oder eine Schiedsentscheidung
fallt. Fiir Patienten und Arzte liegt
in diesem Verfahren die Chance
auf mehrTransparenz: Eswird ob-
jektiv gepriift, ob ein ,,neues“ Me-
dikament besseristalseinaltes.An
dem Gesetz kritisiert wird dagegen
unter anderem, dass die Nutzen-
bewertung keiner vorgezogenen
Preisverhandlung entsprechen
und Innovationen ausbremsen
darf, dass es Ausnahmeregelun-
gen bei der Nutzenbewertung gibt
und der Zwangsrabatt Ansehen
und Leistungsstédrke von Pharma-
Unternehmen beeintriachtigen
konnte.Zudem miissen iltere Stu-
dien zu Arzneimitteln, die schon
auf dem Markt sind und Studien
zu nicht zugelassenen Arzneimit-
teln nicht veréffentlicht werden.
Und: Patienten mit Seltenen Er-
krankungenwerden benachteiligt.
Dennim Gesetzist eine Ausnahme
fiir die Nutzerbewertung festge-
legt: Arzneimittel zur Behandlung
der ,Waisen der Medizin“ miissen
sich nichtdervergleichenden Nut-
zenbewertung unterziehen. Man
geht hier aufgrund der in der Re-
gel fehlenden Alternativen in der
Therapie davon aus, dass die Zu-
lassung allein Indiz genug fiir den
Zusatznutzen ist. Die Bewertung
wird hier nachtraglich gemacht,
wenn das Arzneimittel in einem
Jahr mehr als 50 Millionen Euro
Umsatz generiert. Patientenver-
treter befiirworten diese Regelung
abernicht,da der Zusatznutzen bei
diesen Arzneimitteln nicht besser
gepriiftwird alsbei anderen.
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Dehnungsstreifen, iibermaBige Behaa-
rung und Fettansammlung am Bauch

ger?jtetes ,,Vollmondgesicht‘

Die meisten Vorgange im menschlichen
Korper werden durch Hormone gesteu-
ert. Zur Bewaltigung von Stress- oder
Belastungssituationen schuttet der
Korper bspw. das in den Nebennieren
produzierte Cortisol aus. Ein chro-
nischer Uberschuss dieses sonst so
wichtigen Stoffes wirkt jedoch kontra-
produktiv und kann krank machen.

Tumor an der Hypophyse

Als haufigste Ursache flr eine solche
Uberproduktion an Cortisol gilt bei Er-
wachsenen der Morbus Cushing. Dazu
erklart Prof. Dr. Gunter K. Stalla, Leiter
der Bereiche Innere Medizin/ Endokri-
nologie und klinische Chemie am Max-
Planck-Institut fur Psychiatrie: ,,Morbus
Cushing bedeutet einen Tumor an der
Hirnanhangsdrise, der sogenannten
Hypophyse. In Europa werden von die-
ser seltenen und schweren Krankheit
gerade einmal zwischen 0,7 und 2,4
Neuerkrankungen pro 1 Million Einwoh-
ner im Jahr diagnostiziert.”

Uberschuss an Cortisol

Biochemische Folge dieser Erkrankung
ist eine Art hormonelle Kettenreaktion.
Die Hirnanhangsdrise produziert das
Hormon ACTH, dieses regt wiederum
die Ausschuttung des Cortisols in den
Nebennieren an. Beim Morbus Cushing
wird die ACTH-Produktion durch einen

ANZEIGE

Advertorial der Novartis Pharma GmbH, Geschaftsbereich Onkologie

,,Morbus
Cushing ist eine
hormonelle

Kettenreaktion‘
Prof. Dr. Giinter K. Stalla

Tumor dbermafig angeregt. Als Folge
wird dadurch auch das Cortisol ver-
mehrt ausgeschuttet, was verschie-
denste Symptome nach sich ziehen
kann. Zu den Charakteristika des Mor-
bus Cushing gehoren zum Beispiel ein
gerttetes rundes Gesicht (,,Vollmond-
gesicht“), Neigung zu blauen Flecken,
Striae rubrae, Fettansammlungen am
Bauch, Bluthochdruck und Diabetes,
Osteoporose, Muskelschwache und
Muskelschwund, aber auch Zyklussto-
rungen bei Frauen oder Depressionen.
Beim Verdacht auf Morbus Cushing
kann zur Diagnose der Krankheit der
Tumor durch bildgebende Verfahren
sichtbar gemacht bzw. der Uberschuss
an Cortisol durch Hormontests nachge-
wiesen werden.

Steht die Diagnose fest, umfasst das
Therapiespektrum in erster Linie mik-
rochirugische Methoden, bei denen der

“Marbus Cushing: Hormoniiberschuss durch einen Tumor

Tumor operativ entfernt wird. Davon
profitieren 75 Prozent der betroffe-
nen Patienten. Auch eine Bestrahlung
der Hypophyse ist méglich, dadurch
werden aber alle anderen Funktionen
der Drise zusétzlich eingeschrankt.
,Manchmal werden auch die Nebennie-
ren operativ entfernt, was jedoch eine
lebenslange Gabe der dann fehlenden
Hormone notwendig macht”, ergénzt
Prof. Stalla. Um die Therapiemoglich-
keiten erweitern und verbessern zu
konnen, wird dazu auch der Bereich
der medikamentdsen Therapien zuneh-
mend erforscht.

Fiir die Krankheit sensibilisieren

Oft wird die Therapie von Morbus
Cushing jedoch erschwert, denn die
Krankheit wird haufig sehr spat diag-
nostiziert, da sich die Symptome mit
denen anderer Erkrankungen Uber-
schneiden kénnen. Um diesen Zustand
zu verbessern, pladiert Prof. Stalla fur
einen verstarkten Aufklarungsprozess
und interdisziplindare Zusammenar-
beit der verschiedenen medizinischen
Fachdisziplinen: ,Wenn ein Patient zum
Beispiel haufig auftretende Symptome
wie einen Bluthochdruck oder einen
Diabetes aufweist, sollte eine generelle
Sensibilitat dafur vorhanden sein, dass
dahinter auch eine seltene behandelba-
re Grunderkrankung stecken kann.“

GRIFOLS

Gemeinsam Kompetenzen biindeln

i2 komplexer werdenden Anforde-

rungen des Gesundheitswesens
erfordern eine kontinuierliche Weiter-
entwicklung und Bandelung won Kom-
p=tenzen. Diesen Herausforderungsn
bE=gegnet man bei Grifols auch durch
den Zusammenschluss mit der Firma Ta-
lecris, einern weltwait titigen Untermeh-
rreen filr Biotherapeutila und Bictechno-
lagie. Wersint b=gibt man sich auf einen
niewen Weg, um als erstklassiger Ankieter
vion plasmatischen Proteintherapien und
flihrender Hersteller diagnostischer Sys-
teme die medizinische Yersorgung von
Patienten weiter zu werbessam.

Dber 70 Jahre Erfahrung

Gemeinsaom kann oan ot suf dis Er-
Tahnung aus e 70 Jshen Forschang
unel Exriedcldungg surc kgeifen ued die

Expertisen beider Firmen miteinander
kombinieren. Die neu entstandene G-
ganisation ist gepragt von Dynamik und
haohern Entwicklungspotendal, sowie
von der kontinuierlichen &usrichtung
aufdie Bedl rinisse der Patienten.

Cualitdt und S dherhelt

In Untarnehrmen, die Produ kte aur Diag-
nostik sowie 2ur medizinizchen Versor-
gung von Patienten anbieten, sehen
Calitadt und Sicherheit an erser Stel
le. Hohe wissenschaftliche und ethische
Standards sowie eine intensive Kommu-
nikation zwischen den unterschiedlichen
Geschifishareichen sind Teil der Firmen-
philosophie. Mur so kann bei allen Prozes-
sen— vonder Herstellung biszun Ve el
— i guiifitorety ke ksl on Schedwlt
uncl Crumiitiis preeviiha el iet wescien,

Starker Partner flir Patlenten
Diesa Standards getten jedach nicht nur
farden imermen Bareich. Gerade die won
settznen Erkmnkungen, wie zB. dem Al-
pha-1-Antitrypsin-Mangel betroffensn
Patienten, brauchen starke Partner in
der forschenden Industrie. Ein kom pe-
tenter Ansprechpartrer richitet sich nach
dan Baddrfnissan der Patierten und in-
vestiert in Produktver bassamungen und
Inrwvationen. Die vereinte Kompstenz
wion Grifiols und Talecris hat sich zum Zigl
gesatrt, einen noch groferen Beitrag zur
Verbesserung der Gesundheit und des
Wohlbsfindenswon Patienten zu leisten.

Wialinrs rforrertionen finden
Ba unter:wwwaiphs- 14 nfada
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NARES ARBEITEN
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Prof. Dr. T.O.F. Wagner
Pneumologe am Klinikum der Johann
Wolfgang Goethe-Universitat Frankfurt
am Main

B Was ist Mukoviszidose?
Mukoviszidose ist eine ge-
netisch bedingte Stoffwech-

selerkrankung, die den ganzen

Korper betrifft und zum Tode

fiihrt.Sie ist die haufigste und am

schwersten verlaufende Erb-
krankheit in der europdischen

Bevolkerung.

\ H Welche Symptome kenn-
m e zeichnen diese Krankheit?
Durch fehlende Eiweif3be-
e standteile in der Zellober-
fliche von Driisen kommt es zu
massiven Storungen der Driisen-

er Lung

M Frage: \Warum sind gerade
seltene Lungenerkrankungen
eine besondere medizinische
Herausforderung?

B Antwort: \Weil sie meist we-
niger erforscht sind und sich
die Symptome mit denen von
haufigen Krankheiten oftmals
Uberlagern.

Seltene
Krankheiten

werden oftmals

relativ spat

/

Gewebes fithrt und die Leistungs-
fahigkeit des Organs immer weiter
einschrankt.

Haufig erst spite Diagnose

Gerade weil diese Krankheiten so
selten auftreten, werfen sie fiir den
Diagnosevorgang Probleme auf:
,Seltene Krankheiten werden oft-
mals relativ spat diagnostiziert,

sekrete.Dadurch fehlen dem Kor-
per beispielsweise die Enzyme
der Bauchspeicheldriise, was zu
einer Mangelernahrung fiihrt.
Oftmals haben die Erkrankten
im weiteren Verlauf Infektionen
in der Lunge, die infolge der St6-
rung der Sekretbildung richtig
gereinigt werden kann. Daher ist
Lungenversagen heute die hau-
figste Todesursache.

B Wie hoch ist die Lebenser-
wartung bei Mukoviszidose-
Patienten?

Das Durchschnittsalter be-

diagnostiziert”

Priv.-Doz. Dr. Michael Kreuter
Oberarzt der Abteilung Pneumologie und
Beatmungsmedizin, Thoraxklinik am Uni-
versitatsklinikum Heidelberg

tragt mittlerweile deutlich
iiber 30 Jahre. Manche Patienten
leben sogar 60 Jahre oder mehr
mit der Mukoviszidose.

da sich die Symptome verschiede-
ner Erkrankungen dhneln. Deswe-
gen testet man zunéchst auch auf
die hiufigen Erkrankungen und
wenn die ausgeschlossen sind, tas-

Die Lunge zdhlt zu den wichtigs-
ten Organen des menschlichen
Korpers. Im Atmungsprozess wer-
den dabei pro Tag zwischen 10.000
und 20.000 Liter Luft ein- und aus-

geatmet. Die Lunge sorgt fiir den
Gasaustausch zwischen Blut und
Luft. Das passiert in den etwa 300
Millionen Lungenbldschen und
sichert den Ubergang von ausrei-
chend Sauerstoff in den Blutkreis-
lauf.

Viel Forschungsarbeit in

den letzten Jahren

Im Verlauf verschiedenster Er-
krankungen wird dieser Prozess
gestort. Eine besonders grof3e He-
rausforderung fiir die behandeln-
den Arzte stellt dabei die Gruppe
der seltenen Lungenerkrankun-
gen dar. Diese sind meist weniger
erforscht und entsprechende Spe-
zialambulanzen oft nur an grofien
Zentren vorhanden. Dementgegen
weist Priv.-Doz. Dr. Michael Kreu-
ter, Oberarzt der Abteilung Pneu-
mologie und Beatmungsmedizin
an der Thoraxklinik am Univer-
sitatsklinikum Heidelberg, aber
auch auf zunehmend positive Ent-
wicklungen hin:,Uber verschie-
dene seltene Lungenerkrankun-
gen wurde in den letzten Jahren
viel erforscht. Es gibt neue Mar-
ker und Medikamente, die Hoff-
nung machen, Therapien und Hei-

lungsaussichten zu verbessern.

Dieser Prozess muss auch in Zu-
kunft konsequent fortgefiihrt
werden.“

Manchmal nur 2 Fille pro
Million

Gegenstand der Forschungsarbeit
sind zum zum Beispiel Krankhei-
ten wie die pulmonale Hypertonie,
auch Lungenhochdruck genannt.
Dieser wird durch eine Verengung
der Blutgefifie in der Lunge herbei-
gefiihrt und ist oft mit ausgepragter
Luftnot verbunden.Auch die Sarkoi-
dose gehort zum Spektrum der sel-
tenen Lungenerkrankungen. Dabei
sammeln sich durch eine vermu-
tete Uberreaktion des Immunsys-
tems vermehrt Entziindungszellen
in der Lunge an und verbinden sich

zu Knétchen, die die Funktion der
Lunge einschrinken kénnen.

Besonders selten ist die Lymphan-
gioleiomyomatose (LAM). Die Hau-
figkeit betrigt schatzungsweise ge-
rade einmal zwei bis drei Falle pro
1 Million. Hier ist eine Wucherung
der Muskelzellen Ursache der Pro-
blematik. Es bilden sich Zysten, die
das Lungengewebe immer weiter
zerstoren. Bei einer anderen selte-
nen Lungenerkrankung, der idio-
pathischen Lungenfibrose kommt
es zu einer krankhaften Vermeh-
rung von Bindegewebszellen in der
Lunge, die zu einer Vernarbung des

FAKTEN

Diagnostik bei Lungenerkrankungen

B Liegt der Verdacht auf eine Lun-
generkrankung vor, stehen dem be-
handelnden Arzt im Diagnoseprozess
verschiedene Untersuchungsmetho-
den zur Verfligung: Bei einem Lun-
genfunktionstest, auch Spirometrie
genannt, handelt es sich um ein Ver-
fahren, bei dem das Lungen- bzw.
Atemvolumen gemessen und aufge-
zeichnet wird. Dabei misst ein Spiro-
meter mit welcher Kraft und welche
Menge an Luft ein- und ausgeatmet
wird.

B Weiterfiihrend kénnen zur Be-
trachtung von Hohlorganen wie der

Lunge endoskopische Verfahren zum
Einsatz kommen. Bei der Bronchos-
kopie kann der Arzt durch ein flexib-
les Endoskop die Verastelungen der
Lunge per Kamera untersuchen. Un-
ter Umstanden kann hierbei auch ei-
ne Gewebeprobe der Lunge entnom-
men oder eine Spiilung der Bronchi-
en vorgenommen werden.

H Daneben spielen bei der Diag-
nostik von Lungenkrankheiten auch
bildgebende Verfahren wie Rént-
gen, Ultraschall sowie Kernspin- und
Computertomografie eine wichtige
Rolle.

tet man sich weiter zu den selte-
nen vor“, erklart Dr. Kreuter und
flihrt zur Wichtigkeit des Ineinan-
dergreifens verschiedener medizi-
nischer Bereiche weiter aus: , Der
Aspekt der Interdisziplinaritéat ist
entscheidend. Bei der Diagnose
miissen Lungenfacharzt, Pathologe
und Radiologe optimal zusammen-
arbeiten.Aber auch die Interaktion
zwischen spezialisierten Fachkli-
niken und niedergelassenen Arz-
ten ist hierbei wichtig.“

Mehr 6ffentliches
Bewusstsein
Damit Diagnose- und Therapie-
moglichkeiten auch in Zukunft
weiter ausgebaut und verbessert
werden konnen, macht sich Dr.
Kreuter fiir eine Stirkung des 6f-
fentlichen Bewusstseins fiir Er-
krankungen der Lunge - speziell
auch fiir seltene Lungenkrankhei-
ten stark: ,Es wire wiinschens-
wert,wennsolche Erkrankungenin
der Offentlichkeit mehr Wahrneh-
mung finden wiirden. Die Wich-
tigkeit der Lunge wird oft gar nicht
richtig anerkannt. Dabei kann die
akute Verschlechterung verschie-
dener Lungenerkrankungen sogar
lebensbedrohlicher als beispiels-
weise ein Herzinfarkt sein.”
SEBASTIAN SCHMID
redaktion.de@mediaplanet.com

B Wie wird die Erkrankung
behandelt?

Die Medizin kann zwar kei-

ne Heilung bieten, ist aber
mittlerweile in der Lage, viel zur
Besserung beizutragen. Es lassen
sich etwa die fehlenden Enzyme
mit Tabletten ersetzen. Diese Ta-
bletten werden zu jeder Mahlzeit
eingenommen und miissen dem
Fettgehalt der Nahrung ange-
passtwerden.Ebenso konnen die
Infektionen in der Lunge sehr
wirksam bekdmpft werden.
Wichtig ist auch eine spezielle
Physiotherapie.

B Was raten Sie den Betrof-
fenen?

Es ist sinnvoll, sich an die

Patientenorganisation Mu-
koviszidose e.V.zu wenden,wo al-
le Informationen und Angebote
gebiindelt werden. Heutzutage
kann mit den entsprechenden
medizinischen Maflnahmen
sehr viel bewirkt werden. Allein
in den letzten 20 Jahren ist die
Lebenserwartung der Patienten
um mehr als 30 Jahre angestie-
gen. Sehr wichtig ist eine profes-
sionelle Versorgung in Spezial-
zentren,denn nur dort kann man
die nétige Kompetenz vorhalten.



Wenn die Lunge vernarbt:
Idiopathische Lungenfibrose

ie krankhafte Vermehrung
Dvon Zellen des Bindegewe-
bes bezeichnet man in der Medi-
zin als Fibrose. Im Fall der idiopa-
thischen Lungenfibrose (IPF) wer-
den dabei aus bisher ungeklarten
Ursachen Signalstoffe freigesetzt,
die der Korper sonst bei Verlet-
zungen oder Entziindungen aus-
schittet.

Normales Lungen-

Krankhafte Vermehrung gewebe

des Bindegewebes

Durch diesen Prozess bilden sich

in der Lunge unkontrolliert neue Bindegewebszellen und
lagern sich in die Zwischenrdume der Lungenbldschen ein.
Die neu entstehenden Zellen verbinden sich zu faserartigen
Strukturen und die Wande der Lungenbldschen werden immer
dicker und starrer. Dadurch wird der Ubergang von Sauerstoff
in den Blutkreislauf maf3geblich gestort und die Lunge ver-
liert zudem an Elastizitat. Das Einatmen wird immer schwie-
riger und die Belastungsfahigkeit nimmt stetig ab. Im Verlauf
der Krankheit nimmt so auch das Gewebe der Lunge zuneh-
mend Schaden. Es bilden sich typische Blaschen und Hoh-
len sowie Bereiche am Rand der Brustwand, die aussehen wie
Honigwaben.

Diagnostische Herausforderung

Charakteristische erste Symptome, die auf eine IPF hinweisen
konnen, sind ein chronischer, meist trockener Husten sowie
eine zunehmende Kurzatmigkeit bei korperlichen Aktivita-

ten, die vorher nicht zu Kurzat-
migkeit fihrten. Da sich diese
Merkmale aber mit den Sympto-
men anderer Erkrankungen wie
z.B. Asthma dhneln bzw. tberla-
gern kdnnen, erfordert die sichere
Diagnose einer idiopathischen
Lungenfibrose verschiedene Tests
- vom Abhoren der Lunge Uber
bildgebende Verfahren wie Ront-
gen und Computertomographie

Lungengewebe
bei IPF bis hin zu Lungenfunktionstests

oder Lungenendoskopien.

Bisher noch keine Heilung

Steht die Diagnose fest, sehen sich Arzt und Patient mit einer
seltenen Krankheit konfrontiert, die meist eine schlechte Pro-
gnose nach sich zieht. Eine Heilungsmaoglichkeit fiir die Betrof-
fenen gibt es bislang noch nicht. Doch es gibt Behandlungen,
die die Symptome lindern oder das Fortschreiten der Erkran-
kung verzogern kdnnen. Das Spektrum umfasst medikamen-
tose Therapien, verschiedene Beatmungsverfahren und die
Lungentransplantation. Welche Behandlung die richtige ist,
muss im Einzelfall genau zwischen Arzt und Patient abge-
stimmt werden.

Uber InterMune

InterMune ist ein Biotechnologie-Unternehmen mit Fokus
auf die Entwicklung innovativer Therapien fiir Lungen-
und fibrotische Erkrankungen.

ANZEIGE

Was konnen

Patienten selbst tun?

Wie bei vielen anderen Erkrankungen
auch, konnen die Betroffenen durch die
Minimierung bestimmter Risikofaktoren
und eine adaquate Lebensweise positiv
auf den Verlauf der Krankheit einwirken:

Rauchen aufgeben

Rauchen ist ein Risikofaktor fiir die
idiopathische Lungenfibrose. Es be-
schleunigt das Fortschreiten der Krank-
heit. Patienten wird daher empfohlen,
mit dem Rauchen aufzuhéren. Ebenfalls
sollten verrauchte Raume und generell
verschmutzte Luft aller Art gemieden
werden.

Richtige Erndhrung

Ubergewicht bedeutet unnétige Belas-
tung fiir den Kérper und kann zu ver-
starkten Atmungsproblemen fiihren. Bei
Untergewicht ist es dagegen moglicher-
weise schwieriger fiir den Organismus,
sich gegen Infektionen zu wehren.
Patienten mit einer IPF sollten deswegen
ein normales Kérpergewicht haben.

RegelméaBige Impfungen

Patienten mitidiopathischer Lungenfi-
brose leiden haufig an Atemwegsinfek-
tionen. Insbesondere dltere Patienten
sollten sich daher regelmaBig impfen
lassen. Zu empfehlen sind vor allem ei-
ne Impfung gegen Lungenentziindung
(Pneumokokkeninfektion) sowie eine
Grippeimpfung.

Lungenrehabilitation

Dieses Rehabilitationsprogramm umfasst
Bewegungstraining, Atmungstechniken,
medizinische Schulung, Ernahrungsbera-
tung und emotionale Unterstiitzung und
wird von einem Team aus Krankenpflege-
personal, Atem- und Physiotherapeuten,
Sozialarbeitern und Didtetikern betreut.

FOTO: SHUTTERSTOCK.COM
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Frage: Wo finden Patienten, die bei sich eine Seltene Erkrankung
vermuten, kompetente Ansprechpartner?
Antwort: In einem Kompetenzzentrum fiir Seltene Erkrankungen sind
Spezialisten ansprechbar, die einen genauen Blick auf Beschwerden

werfen konnen.

INTERVIEW

BONN
H Professor Klockgether, wann
kann man sich als Patient an
Sie wenden?

Wir sind am «Zentrum fiir Sel-

tene Erkrankungen Bonn»
(ZSEB) immer dann mégliche An-
sprechpartner, wenn ein Patient
eindeutige Krankheitssymptome
hat, die auf eine Seltene Krankheit
hindeuten, aber keine klare Diag-
nose gestellt werden kann. Meist
kommen die Betroffenen dann
tiber ihre behandelnden Arzte zu
uns. Manchmal ist es aber allein
der Eigeninitiative der Betroffenen
zu verdanken, dass sie den Weg zu
uns finden.

B Was konnen Sie als Kompe-
tenzzentrum leisten?
Hier sind Spezialisten fiir Sel-
tene Erkrankungen fiir die Pa-
tienten erreichbar. Zudem enga-
gieren wir uns in der Forschung,da
langfristig Fortschritte nur tiber

neue Erkenntnisse mdglich sind.

An jedem der beteiligten Institute
und jeder der Kliniken gibt es auch
Forschungsprogramme fiir die je-
weilige Seltene Krankheit.

Das ist keine

B Sie handigen lhren Patien-
ten routineméBig alle Untersu-
chungsergebnisse und Arztbe-
richte aus. Warum?

Es erspart uns viel Arbeit,

wenn wir die Ergebnisse von
Voruntersuchungen liickenlos vor-
liegen haben, gerade bei ungeklar-
ten Krankheiten. Wir raten den Pa-
tienten deshalb, selbst eine Kran-
kenakte zu fithren und diese zu je-
dem Termin mitzubringen.

H Findet man in einem Zent-
rum Ansprechpartner fiir alle
Seltenen Erkrankungen?

Nein, das ist bei der Vielzahl

der Erkrankungen leider gar
nicht moéglich. Kein Zentrum kann
alle Krankheiten abdecken, jedes
muss fiir sich Schwerpunkte setzen.
Aberwir stehen mit allen Zentren in
Deutschland regelmaf}ig in Kontakt.
Daher kennen wir die Kollegen und
konnen bei Bedarf Patienten weiter-
leiten.

H Welche Patienten finden bei
Ihnen Hilfe?
Die fachlichen Schwerpunk-
te liegen bei uns unter ande-
rem bei den neurologischen Be-
wegungsstorungen, Muskeler-

—UNt-Minuten-Medizin®

krankungen und Epilepsien, sel-
tenen Erkrankungen des Gerin-
nungssystems, Augenkrankhei-
ten bis hin zu angeborenen intes-
tinalen Atresien, Fehlbildungen
des Darms, die bei Neugeborenen
sofort behandelt werden miissen.
Die beteiligten Arzte kommen aus
den entsprechenden Fachgebie-
ten bis hin zur Neonatologie, die
Kinder schon direkt nach der Ge-
burt behandeln konnen.

Prof. Dr. Thomas
Klockgether,
Deutsches Zent-
rum fr Neurode-
generative Erkran-
kungen (DZNE),
Klinik fir Neurolo-
gie, Universitéatskli-

L | —
“\ L nikum Bonn

H Die meisten Seltenen Er-
krankungen sind genetisch be-
dingt und schon in der Kindheit
und Jugend werden Symptome
sichtbar. Wie finden die Eltern
Hilfe?

Die Universitatskinderklinik

ist Teil unseres Zentrum.
Auchinden anderen Fachgebieten
sind Kinderirzte engagiert. Aber
Kollegen, die normalerweise nur

\
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Erwachsene behandeln, kénnen
auch Kinder untersuchen, wenn es
ihren Fachbereich betrifft. Wichtig
ist auch hier, dass die behandeln-
den Kinderarzte sensibel sind. Hau-
fig sind die Eltern aber auch enga-
giert und recherchieren auf eigene
Faust.Sie finden in unserer Koordi-
natorin Frau Dr. Christiane Stieber
eine erste Ansprechpartnerin, die
abklaren kann, ob sie sich bei uns

im Zentrum vorstellen konnen.

Dann wird ein Termin gemacht.

B Wahrscheinlich kénnen Sie
Patienten wesentlich schnel-
ler helfen als niedergelassene
Arzte?

Auch unsere Ambulanzen

sind stark frequentiert, aber
inder Regel istinnerhalbvon weni-
gen Wochen ein Besuch bei uns
moglich.wir miissen uns ja auch
Zeit nehmen; die Behandlung von
Seltenen Erkrankungen ist keine
Fiinf-Minuten-Medizin.

JULIANE GRINGER
redaktion.de@mediaplanet.com
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Blutprobe

rettet Lebe

Ein Piekser in die Ferse
eines Neugeborenen
kann sein Leben retten: Mit
Hilfe einer einfachen Unter-
suchung - dem Neugebore-
nenscreening - konnen zahl-
reiche angeborene Stoff-
wechsel- und Hormoner-
krankungen, unter anderem
eine Schilddriisenunterfunk-
tion, festgestellt und unmit-
telbar behandelt werden. Oh-
ne Therapie konnten sie zu

e
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NETZWERK

i

Netzwerk Hypophysen-und Neben-
nierenerkrankungene. V.

In der bundesweit tatigen Selbsthil-
feorganisation haben sich ca. 2400
Patienten in 30 Regionalgruppen zu-
sammengeschlossen. Erkrankungen
der Hypophyse oder der Nebenniere
sind sehr komplex, schwer diagnosti-
zierbar und unbehandelt sehr gefahr-
lich. Bei Betroffenen mit MEN Typ 1
(multiple endokrine Neoplasie) sind
sogar mehrere Organe von einer ge-
netisch verursachten Fehlsteuerung
betroffen.

Der Verein verdffentlicht die Zeit-
schrift GLANDULA sowie Patien-
tenbroschuren, veranstaltet Patien-
tentreffen und -kongresse und infor-
miert auf seiner Webseite.

Kontakt:

Waldstr. 53

90763 Furth

Telefon: 0911-9792009-0

Telefax: 0911-9792009-79

E-Mail: netzwerk@glandula-online.de

www.glandula-online.de

frw

TOM WAMLIG

e J WG

Die Tom Wahlig Stiftung (TWS)
unterstitzt als erste Stiftung welt-
weit die Erforschung der Heredi-
taren Spastischen Spinalparalyse
(HSP). Die HSP ist eine seltene neu-
rodegenerative Erkrankung, an der
in Deutschland ca. 3.000 Menschen
leiden.

Die TWS entstand in privater Initia-
tive und finanziert sich ausschlie3-
lich durch Spenden. Diese flieen zu
100% in die Projektforderung. Alle
Verwaltungskosten tragt der Stifter
personlich.

Infos:
www.hsp-info.de

ANZEIGE

Pionierarbeit in der Leberzelltherapie

Mit unserer Leberzelltherapie konnten wir vielen Kindern Hoffnung auf ein besseres,
eventuell sogar auf ein ganz normales Leben geben. Dazu befinden wir uns in der
letzten klinischen Priifungsphase:

Ziel ist der Ersatz fehlender Enzymaktivitit.

Irreversible neurologische Schidden sollen verhindert werden.

www.cytonet.de

@ cytonet

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



Organschéaden, korperlicher
oder geistiger Behinderung
oder sogar zum Tod fiihren.
Das Neugeborenenscreening
sollte innerhalb weniger Ta-
ge nach der Geburt durchge-
fithrt werden. Dann kénnen
eventuell drohende Krank-
heiten noch vor Ausbruch der
ersten Symptome erkannt

werden.
FOTO: DIE SCHMETTERLINGE E.V. SCHILD-
DRUSENBUNDESVERBAND
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(Gefahrlicher
(Gendetekt

Ein Harnstoffzyklusdefekt ist eine
heimtiickische, genetisch vererb-
bare Krankheit. Die Betroffenen
miissen genau aufihre Erndhrung
achten. Harnstoff ist ein Stoff-
wechselprodukt des Korpers und
wird hergestellt, um Ammoniak
zu entgiften, das wihrend der Ei-
weilaufnahme entsteht. ,,Eben-
so entsteht Ammoniak, wenn der
Korper Stresssituation ausgelie-
fertist,etwabei Infektionen,nach
Unfallen oder Traumen®, sagt Prof.
Dr. Hoffmann - Kinder- und Ju-
gendarzt, der genetische und Sel-
tene Erkrankungen behandelt. In
diesen Stresssituationen wird das
korpereigene Eiweif3 abgebaut
und in Ammoniak umgewandelt.

Bedrohlich bis lebensge-
fahrlich

Bei Menschen, deren Stoffwech-
sel einwandfrei funktioniert, wird
Ammoniak in Harnstoff umge-
wandelt und kann iiber den Urin
ausgeschieden werden. Nicht je-
doch bei jenen, die unter einem
Harnstoffzyklusdefekt leiden:
Bei ihnen staut sich Ammoniak
im ganzen Korper an. Hat sich der
hochgiftige Stoff im Gehirn abgela-
gert,wird es fiir die Betroffenen be-
drohlich bis lebensgefihrlich. ,Es
kann zu Krampfanfillen, Bewusst-
seinsstorungen, Epilepsie und
zum Koma kommen*,weif} Prof.Dr.
Hoffmann.

Prof. Dr.
Hoffmann
Kinder- und Ju-
! gendarzt, Univer-
.-) sitatsklinikum Hei-
t:'._‘ - delberg
N 1]
A

Rund 120 Erkrankte pro
Jahr

Die Krankheit ist genetisch be-
dingt und wird mit 25-prozen-
tiger Wahrscheinlichkeit wih-
rend der Schwangerschaft ver-
erbt. ,Sollte es Komplikationen
nach der Geburt geben, muss
umgehend der Ammoniakge-
halt ermittelt werden®, sagt Prof.
Dr. Hoffmann. Denn in der Re-
gel tritt die Erkrankung bei Neu-
geborenen auf, betroffen sind et-
wa 120 Babys pro Jahr. ,Doch das
ist nur eine grobe Schitzung, da
selten nach der Schwangerschaft
der Ammoniakgehalt gemessen
wird.Somit konnen die wenigsten
Kindstode auf einen Harnstoff-
zyklusdefekt zuriickgefithrt wer-
den“, erklart Prof. Dr. Hoffmann.

Medikamente und Diat
Dieser Gendefekt muss lebens-
lang behandelt werden. ,,Man ver-
abreicht Medikamente auf der
Grundlage von Benzoesiure, die
das Ammoniak im Korper entgif-
ten”, sagt Prof. Dr. Hoffmann. Hin-
zu kommt eine strenge Diét.,,Man
muss kontinuierlich auf eiweif3-
haltige Nahrung wie Fleisch, Ka-
se,Niisse oder Soja achten,darf sie
nur ein kleinen Mengen zu sich
nehmen®, so Prof. Dr. Hoffmann.
Ein Erwachsener sollte weniger
als ein Gramm, ein Kind rund an-
derthalb Gramm Eiweify pro Tag
aufnehmen.

SEBASTIAN SCHMID
redaktion.de@mediaplanet.com
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Prof. Dr. Martin Fassnacht
Universitatsklinikum Wurzburg, Endokri-
nologie und Diabetologie

B Was ist ein Nebennieren-
Karzinom?

Es handelt sich um einen

seltenen bosartigen Tumor,
der sich aus der Nebenniere ent-
wickelt. Die Nebenniere ist eine
der Haupthormondriisen im Kor-
per und liegt oberhalb der Niere.

H Wie kann man die Krank-
heit diagnostizieren?

DasNebennieren-Karzinom

hat sehr unterschiedliche
Symptome. 60 Prozent der Pati-
enten fallen durch Hormonprob-
leme auf, etwa weil der Korper zu
viel Cortison produziert. Bei
Frauen kann es zu vermehrter
Behaarung oder zu Haarausfall
kommen. Andere fallen durch
deutliche Gewichts- oder Haut-
verdnderungen auf. Mitunter
fithren auch durch den Tumor
verursachte Schmerzen im Be-
reich der Nebenniere zur Diag-
nose.

H Wie kann man die Krank-
heit behandeln?

Ist der Tumor auf die Ne-

benniere beschrankt, wird
eroperativentfernt.Es folgt dann
meist eine vorbeugende medika-
mentoése Behandlung. In einem
Drittel der Falle ist er jedoch weit
fortgeschritten. Dann wird mit-
tels Chemotherapie und dem
Medikament Mitotane behan-
delt.

Ein Unternehmen der Paul Gerhardt Diakonie

[ Evangelische Elisabeth Klinik

lhre Klinik am Potsdamer Platz

LiitzowstraBBe 24-26 | 10785 Berlin | Telefon 030 2506-1

Fachabteilungen und Zentren

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

Orthopédie 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

Andsthesiologie/Intensivmedizin | Chefarzt Dr. med. Axel Ramminger | Telefon 030 2506-269

Ausfiihrliche Informationen finden Sie im Internet unter www.pgdiakonie.de

ANZEIGE
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Nicht allein, sondem

gemeinsam voran

H Menschen mit der Diag-
nose ,Hereditdres Angio-
odem* nicht alleine lassen,
sie auf dem Weg zur pas-
senden Therapie begleiten
und Mut zur Unabhéngigkeit
geben: Das will der Verein
»HAE-Vereinigung* leisten.
Hier finden alle, die bereits
erfahren haben, dass sie
von der Krankheit betroffen
sind oder HAE bei sich oder
Verwandten vermuten, An-
sprechpartner und Hilfe.

SELBSTHILFEGRUPPEN

EIGENTHERAPIE

,Eine unklare Symptomatik, die
haufig mit Allergien erklart wird,
bei der aber Cortison und Antihis-
taminika nicht helfen, sollte im-
mer ein Grund sein, auch an HAE
zu denken”, erklart Lucia Schauf, 1.
Vorsitzende der HAE-Vereinigung
e.V.,Vor allem,wenn in der Familie
dhnliche Beschwerden zu finden
sind.“ Ubers Internet finden Men-
schen mit den typischen Sympto-
men wie Schwellungen oder star-
ken Schmerzen im Bauchraum
immer hédufiger den Weg zu der
Selbsthilfe-Organisation, die seit
14 Jahren aktivist und 330 Mitglie-
der zdhlt.Zu genau so vielen Fami-
lien, in denen HAE vorkommt, be-
steht Kontakt. Unter dem Motto
,Nicht mehr allein - gemeinsam
voran“ setzt sich der Verein unter

anderem dafiir ein, dass die Be-
handlung von HAE gesichert und
weiterentwickelt wird, dass Infor-
mationen dariiber an die Erkrank-
ten weitergegeben werden, er will
die arztliche und psychosoziale
Betreuung sowie Vorsorge und Be-
ratung verbessern und liber HAE
aufklaren.

Angst vor dem nachsten
Anfall

Die Selbsthilfe und die Unterstiit-
zung durch andere Menschen mit
dhnlichen Erfahrungen spiele fiir
die Patienten eine grofie Rolle, er-
klart Schauf, die selbst ebenfalls
von HAE betroffen ist und schon
als Kind die ersten Symptome hat-
te und erst mit 22 Jahren die rich-
tige Diagnose bekam. Sie weif},

,Die passende
Therapie
bedeutet nicht
mehr immer
Krank sein zu
mussen [...]°

Lucia Schauf
Vorsitzende der HAE-Vereinigung e.V.

dass viele Patienten sehr darun-
ter leiden, dass ihre Beschwerden
und oftmals schlimmen Schmer-
zen lange nicht ernst genom-
men werden. Sie werden von ih-
rem Umfeld haufig als Hypochon-
der abgestempelt und miissen
nach der Diagnose oft erst Stiick
fiir Stiick ihr Selbstbewusstsein
wieder zuriickgewinnen. Lucia
Schauf macht klar, was die Krank-
heit bedeutet: ,Wenn man héufig
schmerzhafte Attacken hat, steht
man permanent unter Druck und
schon die Angst vor dem néachsten
Anfall verursacht starken Stress.
Man kann kaum planen, nicht zu-
verldssig fiir die Familie da sein
und das Berufsleben wird in Mit-
leidenschaft gezogen.“ Die pas-
sende Therapie bedeute demnach,

,hicht mehrimmer krank sein“zu
missen und ,endlich wieder ein
menschenwiirdiges Leben“ fiih-
ren zu konnen.

Sorgen nehmen

Der Verein kann vor allem mit viel
Wissen und Erfahrung weiterhel-
fen.LuciaSchaufund ihre Mitstrei-
ter kennen spezialisierte Arzte
und Ambulanzen und kénnen auf
dem Weg zur Diagnose und auch
wihrend der Therapie begleiten.
Zudem finden mit den Betroffenen
regelmaflig kleinere regionale und
einmal im Jahr ein bundesweites
Treffen statt. ,Dort konnen sie al-
le Fragen besprechen, die sie im
Alltag bewegen: Von Angsten und
Sorgen iiber medizinische The-
men wie beispielsweise die The-
rapie wahrend einer Schwanger-
schaft bis hin zu Biirokratischem
wie Fragen zum Schwerbehinder-
tenausweis. Gespriache mit Men-
schen in einer dhnlichen Situati-
on tun einfach gut.“

JULIANE GRINGER
redaktion.de@mediaplanet.com

Heike Miihlberg
Leitende Kranken-
schwester fUr das
Libertas Plus™
Homecare Pro-
gramm bei

Health care at
Home Deutsch-
land GmbH

B Frau Miihlberg, wie helfen
Sie Patienten, bei denen HAE
diagnostiziert worden ist?
Mein Team und ich schulen
Patienten im Auftrag des
zustandigen Arztes oder Zent-
rum, damit sie sich selbst Medi-
kamente verabreichen konnen.
Wir zeigen ihnen und auch An-
gehorigen, wie sie das Medika-
ment zubereiten und sich selbst-
standig in die Venen injizieren
konnen. Dabei handelt es sich
um einen Cl-Inhibitor, der regel-
mafig zweimal pro Woche ge-
spritzt wird, um den Patienten
dauerhafte Beschwerdefreiheit
zu ermoglichen. Gemeinsam mit
dem Arzt wird der Patient so op-
timal mit der Schulung und dem
neuen Medikament betreut.

B Wie kénnen die Patienten
das Medikament handha-
ben?

Sie bekommen es in Form

eines Pakets mit vier Am-
pullen: Zwei Ampullen enthalten
das Medikament in Form einer
Trockensubstanz, die anderen
zwei steriles Wasser zum auflo-
sen. Sowie ein Paket mit Hilfs-
mitteln zur Verabreichung. Es ist
ein gut durchdachtes, einfach zu
handhabendes System.

H Das fillt vielen sicher
schwer?

Es kostet am Anfang Uber-

windung, manche Men-
schen mehr, manche weniger.
Aber es wird schnell zur Routine
und die Patienten haben einen
sehr groflen Nutzen davon: Sie
sind unabhingig von Arztpraxen
und deren Offnungszeiten, sie
konnen verreisen und das Medi-
kament tiberallhin mitnehmen.
Das bedeutet eine grof3e Erleich-
terung. Dazu kommt, dass das
Spritzen den Patienten die Mog-
lichkeit bietet, sich selbst zu hel-
fen: Es gibt ihnen Sicherheit zu-
riick, die sie oft verloren haben
durch unberechenbare Anfallein
der Vergangenheit und das Um-
feld, das die Krankheit oft nicht
ernst nimmt.

B Wenn die Patienten das
Spritzen beherrschen, wie
sieht dann die weitere Be-
treuung aus?

Wir bleiben mit ihnen im

Kontakt und halten auch
Riicksprache mit den Arzten.
Zum Einen besuchen wir die Pa-
tienten wieder, um zu schauen,
ob sich beim Spritzen vielleicht
Fehler eingeschlichen haben.Au-
Berdem telefonieren wir lang-
fristig mindestens einmal im
Monat mit ihnen.

JULIANE GRINGER
redaktion.de@mediaplanet.com
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ERLAUTERUNG

LUPUS ERYTHEMATODES (SLE)
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\MVolfsbisse” aur der Hawt

sl Rotliche oder dunkle Fle-

" cken auf der Haut, die
aussehen wie Wolfsbisse und
gleichzeitig die Umrisse von
Schmetterlingen bilden: Auf-
grund dieser typischen Form
hat Lupus erythematodes
(SLE) seinen Namen - Schmet-
terlingsflechte oder, wortlich
iibersetzt: Wolfsrote. Eine Sto-
rung der Immunregulation
verursacht diese Autoimmu-
nerkrankung, die den gesam-
ten Organismus betrifft.

Die Zellen des Immunsystems
richten sich hier gegen den ei-
genen Korper und das fiihrt zu
Schaden und Entziindungen
an Haut, Gelenken, Herz, Lun-
ge, Blut, Nieren und Gehirn.Es
ist eine Kollagenose: Die Anti-
korper, die das Immunsystem
irrtimlich bildet, bekampfen
unter anderem das kollagen-
haltige Bindegewebe in diver-
sen Strukturen des Korpers
wie dem Bindegewebe. Viele
Betroffene erleiden regelma-
Big akute Schiibe der Krank-
heit und erleben dann Phasen,
in denen sie scheinbar gesund

JOSEPHINE

|

WILLIAMS-BEUREN-SYNDROM

sind. Im schlimmsten Fall
kann ein Schub tédlich enden.

SLE ist die haufigste Autoim-
munerkrankung nach Rheu-
ma,aber sie zihlt zu den Selte-
nen Erkrankungen. Weltweit
sind etwa finf Millionen Men-
schen von Lupus betroffen.Es
gibt mehrere Formen, SLE be-
trifft etwa 70 Prozent der Falle.
Die Symptome sind vielfaltig
und konnen sich auf so unter-
schiedliche Weise zeigen, dass
sie oft nicht gleich erkannt
werden und es bis zur richti-
gen Diagnose sogar mehrere
Jahre dauern kann.

Frauen sind viel haufiger be-
troffen als Manner: Das Ver-
haltnis der Patientenzahlen ist
10:1. Meist tritt SLE bei Frauen
zwischen 20 und 50 Jahren auf.
Die Pubertit, eine Geburt oder
die Wechseljahre konnen Aus-
16ser sein. Zudem sind afro-
amerikanische und asiatische
oderFrauen hispanischer Ab-
stammung in westlichen Lan-
dern die groite Risikogruppe.
In den letzten Jahrzehnten

Eine sensible,

zarte Elfe

sl Josephine gleicht einer
" Elfe, so zart, sprachge-
wandt und offen ist sie. Ein-
nehmende, sensible Wesens-
zlige sind ein Merkmal von
Menschen mit dem gene-
tisch bedingten Williams-
Beuren-Syndrom. Aber Jose-
phine hat auch ein schwa-
ches Herz, Schwierigkeiten

o

»

beim Essen und Trinken, ist
kleinwiichsig und geistig
entwicklungsverzogert. Sie
wird nie selbststandig leben
konnen. Thre Mutter sagt:
Wenn sie wahlen kénnte zwi-
schen der kranken und einer
gesunden Josephine - Sie
wiirde sich fiir Josephine

entscheiden, so wie sie ist.
FOTO: VERENA MULLER

hat die Zahl neuer Patienten
stark zugenommen. Warum
das so ist, ist noch nicht klar.
Die Ursachen der Krankheit
sind bisher ebenfalls nicht
restlos aufgeklirt. Genetische
Faktoren und Umwelteinfliis-
se scheinen mitverantwort-
lich zu sein.

Heilung gibt esnoch nicht.Die
Symptome konnen behandelt
und abgemildert werden. Da-
zu werden Medikamente wie
Entziindungshemmer, Anti-
Malaria-Medikamente und
Immunsuppressiva per Off-
Label-Use eingesetzt. Auf dem
amerikanischen Markt wurde
in diesem Jahr das erste neue
Medikament seit 50 Jahren fiir
die zielgerichtete Behandlung
von systemischen Lupus zu-
gelassen.Die Zulassung bei der
Europaischen Arzneimittelbe-
horde lauft.

JULIANE GRINGER
redaktion.de@mediaplanet.com
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Frage: Wie kann eine fast unbekannte

Erbkrankheit fundiert erforscht werden?
Antwort: Mit Giberschaubaren finanziellen Mitteln einer Privat-Stiftung
die Grundlagenforschung initiiert.

Kleine
grol3e

Es beginnt mit einem leichten Zie-
heninden Beinen.Einige Jahre spa-
ter sind die unteren Extremitédten
so stark gelahmt, dass jeder Schritt
zur uniiberwindlichen Hiirde wird.
Menschen mit Hereditdrer Spas-
tischer Paraplegie (HSP) leiden an
einer neurodegenerativen Erkran-
kung,die durch Defekte in den Ner-
venzellen des Riickenmarks ausge-
16st wird. HSP-Patienten sind iiber
kurz oder lang auf den Rollstuhl
angewiesen, einige verlieren auch
die Kontrolle iiber ihre Armmus-
kulatur und erleiden Schluckbe-
schwerden. Rund 3.000 Menschen
leiden derzeit in Deutschland an
HSP. Dies ist jedoch nur eine unge-
naue Zahl, da die Krankheit noch
immer oft fehldiagnostiziert wird.
Im Anfangsstadium &hneln die
Symptome stark anderen Nerven-

Dr. Tom Wahlig,
Grlinder der Tom
Wahlig Stiftung

Stiftur

—OItSC

erkrankungen wie der Multiplen
Sklerose oder der todlich verlaufen-
den Amyotrophen Lateralsklerose
(ALS).

Licht ins Dunkel bringen

Bis heute kann lediglich eine Gen-
Analyse Sicherheit iiber die Diag-
nose geben: Gut 30 verschiedene
Genorte, die HSP hervorrufen kon-
nen, hat die Wissenschaft lokali-
siert. Ein Verdienst, der vor allem
der 1998 gegriindeten Tom Wahlig

Stiftung (TWS) zu verdanken ist.

Stifter Dr. Tom Wahlig (73) nahm
die HSP-Erkrankung seines Sohnes
Henry (31) zum Anlass, die weltweit
erste Stiftung zur Erforschung der
HSP zu griinden: ,Ich bekam da-
mals von den Arzten gesagt, dass
man bei dieser Diagnose nichts
mehr tun kann. Das wollte ich ein-
fach nicht akzeptieren®, erinnert
sich Dr.Wahlig.

Startschuss fiir Grundla-
genforschung

Seitdem hat die Stiftung,die von ei-
nem aus Dr.Wahlig und zwei Hoch-
schul-Professoren bestehenden

ﬂr’itte

Kuratorium geleitet wird, rund 30
Forschungsprojekte in aller Welt
gefordert. Schwerpunkt war dabei
lange die Grundlagenforschung,
die das Verstdndnis iiber die Er-
krankung deutlich erweitert hat.
Vor zwei Jahren schrieb die Stif-
tung erstmals ein mit 100.000 Eu-
ro dotiertes Forschungsstipendi-
um aus, das Perspektiven fiir eine
mogliche Heilung der HSP aufzei-
gen sollte: Zehn Forschergruppen
aus drei Landern bewarben sich, es
gewann die Universitat Erlangen
mit einem Stammzellen-Projekt.
Welch gute Wahl die TWS hiermit
traf, bekam sie kiirzlich von hoher
Stelle bescheinigt: Das Bundesfor-
schungsministerium gewihrte ei-
ne Anschlussférderung in Hohe
von 1,8 Millionen Euro.

Vieles auf den Weg gebracht
Obwohl sich die TWS ausschlief3-
lich aus Spenden finanziert und im
Vergleich zu anderen Institutionen
nur iiber bescheidene finanziel-
le Spielraume verfiigt, kann sie auf
diese Weise wichtige Impulse zur
HSP-Forschung setzen: ,Wichtiger

als das Geld ist manchmal der per-
sonliche Kontakt zu den Wissen-
schaftlern - und da haben wir als
kleine Stiftung Vorteile“, erklart Dr.
Wabhlig. So 14dt die Stiftung einmal
im Jahr internationale Forscher
zu einem HSP-Symposium ein, auf
dem sie aktuelle Forschungsergeb-
nisse austauschen. In den letzten
Jahren hat die TWS auch 25 Sprech-
stunden an Kliniken in allen Tei-
len Deutschlands eingerichtet, bei
denen HSP-Betroffene kompeten-
te Ansprechpartner finden. Men-
schen mit HSP neuen Lebensmut
und Zuversicht schenken ist das
wichtigste Ziel der TWS. Daran ar-
beitet sie zusammen mit der ACH-
SE, der Allianz Chronischer Selte-
ner Erkrankungen und der HSP-
Selbsthilfegruppe, die sich vor
einigen Jahren als Netzwerk der
Betroffenen neben der Stiftung ge-
griindet hat.

ANDRE TUCIC
redaktion.de@mediaplanet.com

Oftmals gerat der Stein

erst ins Rollen, wenn man
4 ihn selbst anpackt. Mut

zur Selbsthilfe wird be-

lohnt.

FOTO: TOM WAHLIG STIFTUNG

MiReaNILES

Gegriindet 1991 - VR Stuttgart 5059

Marfan-Syndrom

Kleine Kinder, die nicht sehen ler-
nen, weil ihre Augenlinse verrutscht
ist, Jugendliche, fur die das Training
im Fitnessstudio lebensbedrohend ist
und junge Erwachsene, denen eine
kiinstliche Herzklappe das Leben ge-
rettet hat: Sie alle leiden am Marfan-
Syndrom, einer erblichen Krankheit
des Bindegewebes. Die gemeinnutzi-
ge Marfan Hilfe sorgt fir Aufklarung,
spezialisierte Behandlungszentren
und die Forschungsforderung.

www.marfan.de
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Midigkeit?
Schreibstérung?
Zittern?

Unklare Aussprache?
Schluckbeschwerden?
Schleppender Gang?

Bei Kindern steht meistens die Scha-
digung der Leber im Vordergrund —
Hepatitis oder Leberzirrhose als Fol-
ge. Bei Jugendlichen sind es neuro-
logische Ausfalle. Friih erkannt kann
Morbus Wilson gut behandelt werden.
Die Krankheitshaufigkeit liegt bei 30
zu 1 Million. Ein vererbbarer Gende-
fektist ursachlich fur Morbus Wilson.
Noch Fragen? Morbus Wilson e.V.
Schirmherr des Vereins: Bundesmi-
nister fir Gesundheit Daniel Bahr

www.morbus-wilson.de

Syringomyelie und Chiari Malfor-
mation sind seltene Erkrankungen
des Riickenmarks.

lhre Diagnose erfolgt haufig nach ei-
ner langen und kraftraubenden Arz-
teodyssee. Hier beginnt die Hilfe un-
seres Selbsthilfevereins. Unsere
Homepage und Treffen bieten Vortra-
ge, Austausch unter Betroffenen und
konkrete Tipps flr die tagliche Le-
bensbewaltigung.

Weitere Informationen

bei Frau Hundertmark unter
0821-608 87 88.

www.dscm-ev.de

ANZEIGE

Hilfe fiir schilddriisenkranke
Kinder

Der internationale Schilddriisenbun-
desverband ,Die Schmetterlinge e. V.*
engagiert sich fir schilddriisenkranke
Kinder und deren Familien sowie flr
betroffene Erwachsene. Stérungen
an dem schmetterlingsférmigen Or-
gan kdnnen die unterschiedlichsten
Beschwerden verursachen und muis-
sen dementsprechend ganzheitlich
behandelt werden. Die Selbsthilfeor-
ganisation bundelt Wissen und per-
sonliche Erfahrung und gibt sie
anderen Betroffenen weiter.

www.sd-bv.de

Deutsche
Hamophiliegesellschaft

zur Bekampfung von Blutungs-
krankheiten e.V.

Die DHG ist eine Interessengemein-
schaft von an Blutgerinnungsstérun-
gen leidenden Menschen (Bluter, Pa-
tienten mit von-Willebrand-Syndrom
und anderen Blutungsleiden). Wir
kampfen u.a. fir eine Entschadigung
fiir die durch verunreinigte Medika-
mente mit dem Hepatitis C-Virus infi-
zierten Bluter, die unverschuldet Op-
fer eines Medizinskandals geworden
sind.

Neumann Reichardt Stralle 34, 22041
Hamburg / Tel: (040) 672 2970
E-Mail: dhg@dhg.de

Unterstutzen Sie unsere Forderung:
www.dhg.de/unterschriftenaktion
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BKMF

Der Bundesverband
Kleinwiichsige Menschen

und ihre Familien setzt sich seit 1988
als bundesweite Organisation der ge-
sundheitlichen Selbsthilfe fur die Inte-
ressen kleinwlichsiger Menschen ein.
Unter dem Leitmotiv ,Hilfe zur Selbst-
hilfe“ bemiihen wir uns um die psy-
chosoziale Starkung kleinwuchsiger
Menschen und deren gesellschaftli-
che Inklusion.

BKMF e.V. - Deutsches Zentrum fir
Kleinwuchsfragen (DZK)

Leinestr. 2, 28199 Bremen

T 0421-3361690; F 0421-33616918

bkmf.de
info@bkmf.de

KLEINWUCHSIGKEIT
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Die VVaisen der

2 Medizin® wandem

durch Deutschland

Die Fotowanderausstellung
»Waisen der Medizin -Leben
mit einer Seltenen Erkran-
kung* erzdhlt die Geschichten
von fiinf Kindern und Erwach-
senen mit unterschiedlichen
Seltenen Erkrankungen.

Die Fotos von Verena Miiller, Kathrin
Harms und Maria Irl fangen Augen-
blicke des Alltags ein und zeigen Le-
bensfreude und Mut, aber auch Hiir-
den und Probleme, die die fiinf Portra-
tierten und ihre Familien zu meistern
haben: wie bei Michael Waechter,der
aufgrund der angeborenen Achond-
roplasie kleinwiichsig ist. Mit 1,37 m
stellt nicht nur der Kleidungskauf ei-
ne Herausforderung dar. Wegen sei-
ner Skelettfehlbildung kann er keine
weiten Strecken zu Fuf} zuriicklegen
und ist auf seinen Roller angewiesen.
Diekleine Josephine hat dasWilliams-
Beuren Syndrom. Bei ihr hat es tiber
drei Jahre gedauert, bis die Arzte eine
Diagnose stellen konnten: Fiir die Fa-
milie eine Zeit der Ungewissheit, fiir
Josi mit quilenden Untersuchungen,
Fehldiagnosen und daraus resultie-
renden Fehlbehandlungen verbun-
den. Ute Palm konnte ihre Seltene Au-
generkrankung Retinitis Pigmentosa
im Berufsleben als Pressesprecherin
lange verbergen,obwohl sich ihre Seh-

Raniavonder
Ropp

Presse- und Of-
fentlichkeitsarbeit,
ACHSE e.V.
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fahigkeit stetig verminderte. Heu-
te ist ihr Blickfeld so eingeschréankt,
dass sie geschiftige Orte und fremde
Umgebungen meidet. Felix ist heute
sieben Jahre alt und freut sich auf die
Einschulung. Kinder, die mit dem sel-
tenen Wiskott-Aldrich Syndrom ge-
boren werden, versterben zumeist in
den ersten zehn Lebensjahren. Felix
bekam als viertes Kind weltweit eine
neuartige Gentherapie, die ihn geheilt
hat. Einzelne Schicksale, die eines ver-
bindet: Sie alle sind ,Waisen der Me-
dizin“. Sie leben mit genetischen Er-
krankungen, die kaum bekannt und
schwer zu diagnostizieren sind. Auler
bei Felix gibt es noch keine ursachli-
chenTherapien; esbesteht grofier For-
schungsbedarf und die Versorgung ist
zumeist unzureichend.

Die Briicke zwischen Leben
und Krankheit, zwischen
Kunst und Wissenschaft
schlagen

Mit dieser Ausstellung wollen die Alli-
anz Chronischer Seltener Erkrankun-
gen eV.und die Care-for-Rare-Stiftung
auf die Situation der rund vier Millio-
nen Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen in Deutschland hinweisen,
Menschen aus Gesellschaft und Wis-
senschaft zusammenbringen, um
iiber ein verwaistes Thema ins Ge-
sprach zu kommen. Erméglicht hat
diesen Dialog das Bundesministerium
fiir Bildung und Forschung im Rah-
men des Wissenschaftsjahres 2011 -
Forschung fiir unsere Gesundheit.

RANIA VON DER ROPP
redaktion.de@mediaplanet.com
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slz Die Welt scheint immer
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""" ein bisschen zu grof fiir

den 28-jihrigen Studenten
Michael Waechter: Er ist
kleinwiichsig und nur 1,37
Meter grof3. Die Krankheit
habe ihm Wege geofinet, die
er sonst nie gegangen ware,

o sagt er: Er tritt regelméfig in
L einer Burlesque-Show auf der

Bithne auf, traumt vom
Schauspielerdasein. ,,Grofie
entsteht im Geiste®, sagt er
und will dabei nichts besch6-
nigen, denn der Alltag ist
nicht nur in praktischen Din-
gen beschwerlich, sondern
auch was die Gesundheit an-
geht.

FOTO: KATHRIN HARMS
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STIFTUNGSARBEIT

Care-for-Rare
Foundation

Die Care-for-Rare Foun-
dation unter der Schirm-
herrschaft von Bundesmi-
nisterin Annette Schavan
wurde 2009 gegriindet.

Ziel der international titigen
Stiftung fiir Kinder mit selte-
nen Erkrankungen ist es, For-
schungsprojekte zu fordern, die
das Schicksal der Kindern nach-
haltig verbessern. Die Patienten
sollen schneller Zugang zu ei-
ner modernen genetischen Di-
agnostik und zu innovativen
Therapieverfahren erhalten
konnen. Daher arbeitet die Care-
for-Rare Foundation mit einem
landertibergreifenden Netzwerk
von Arzten und Wissenschaft-
lern zusammen und kooperiert
mit der ACHSE, der Allianz chro-
nisch seltener Erkrankungen
und ORPHANET, dem europai-
schen Web-Portal fiir seltene Er-
krankungen. 2010 wurde die Ca-
re-for-Rare Foundation beim In-
novationswettbewerb ,,365 Orte
im Land der Ideen“ ausgezeich-
net. Die Geschiftsstelle ist im Dr.
von Hauner’schen Kinderspital
der Ludwig-Maximilians-Uni-
versitat Miinchen angesiedelt.

Weitere Informationen
finden Sie unter:
www.care-for-rare.org
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ANgenorene
Gefaanomalien

M Frage: Konnen Feuermale
oder Blutschw&amme als kos-
metische Lappalie abgetan
werden?

B Antwort:Keineswegs. Da-
hinter kdnnen sich verschie-
denste schwerwiegende Er-
krankungen verbergen.

Fast jeder hat Begriffe wie Feu-
ermal oder Blutschwamm schon
einmal gehort. Dahinter verber-
gen sich aber keineswegs nur un-
schone Verdnderungen der Haut,
deren Behandlung rein kosmeti-
scher Natur ist. Vielmehr steckt
dahinter eine Gruppe vielfiltiger
und komplexer angeborener Ge-
faerkrankungen, die teilweise
sogar lebensbedrohliche Ziige an-
nehmen konnen.

Steuerungsfehler in der
Entwicklung

Gemeinsame Ursache fiirderartige
auch als Angiodysplasien bezeich-
nete Erkrankungen ist - neben sel-
ten auftretender genetischer Ver-
anlagung - ein Steuerungsfehler
in der embryonalen Entwicklung
der Gefafle. Wahrend der Schwan-
gerschaft reifen die unterschiedli-
chen Gefaf3typen wie zum Beispiel
Lymphgefafie, Venen oder Kapilla-
ren aus und dieser Ausreifungs-
prozess ist bei Angiodysplasien
gestort”, erlautert dazu Prof. H.-
Peter Berlien, Chirurg und Chef-
arzt der Abteilung fiir Laserme-
dizin an der Evangelischen Elisa-
beth Klinik Berlin. Die betroffenen
Gefifle bleiben in ihrer Entwick-

M Die Haarzellen-Leukamie
kann medikamentos sehr
gut behandelt werden.

Bei etwa zwei Prozent der Leukami-
en sieht man unter dem Mikroskop
diinne, fransige Ausldufer an den
entarteten Zellen: Es sieht aus, als
seien sie behaart. Haarzellen-Leu-
kamie wird diese seltene Form des
Blutkrebses deshalb genannt. Sie
wird in Deutschland pro Jahr bei et-
wa 150 Patienten diagnostiziert, es
betrifft in der Regel Menschen ab 40
Jahren. Die Symptome dieser selte-
nen Erkrankung werden durch die
Stérung der Blutbildung hervorge-
rufen: Die Patienten haben blaue Fle-
cken klagen iiber starke Miidigkeit

- Prof. Dr. med.
Mathias J.
Rummel
Justus-Liebig-
Universitét,
Universitats-
klinikum GieBen

lung stehen,was im Verlauf zu den
unterschiedlichsten Formen und
Schweregraden der Erkrankung
fiihren kann.

Vielfaltige Auspriagungen
und Schweregrade

Jn der
Therapie
gehtes um

Teamarbett [...]"

Prof. Dr. med. Hans-Peter Berlien
Chefarzt der Abteilung fur Lasermedizin,
Elisabeth Klinik Berlin

Diese Vielfalt bringt fiir Diagnose
und Therapie angeborener Gefaf3-
anomalien immense Herausfor-
derungen fiir Arzt und Patient mit
sich - sowohl im medizinischen
als auch im gesellschaftlichen Be-
reich. So ist zum Beispiel oftmals

FAKTEN

Angeborene GefaBanomalien

B Zu den haufigsten Formen zah-
len die Hdmangiome (Blutschwamm).
Diese sind gutartige angeborene Ge-
faBtumore, die in den ersten Lebens-
wochen rapide wachsen und sich
dann zurtickbilden. Je nachdem, wie
die Wachstumsphase verlauft und wo
genau sich das Hdmangiom befindet,
kann es dabei zur akuten Gefahrdung
kommen.

B Abzugrenzen davon sind die
vaskularen Mailformationen auch
als Angiodysplasien bezeichnet. Sie

oder haufige Infektionen.Manchmal
ist die Milz vergrofiert. Wo die Ursa-
chen dieser Erkrankung liegen, ist
bisher vollig unklar. Die Haarzellen-
Leukamie geht von den Zellen des
lymphatischen Gewebes (Lymph-
knoten, etc.) aus, gehort also zu den
niedrig malignen Lymphomen. Gibt
eseineTherapie? ,Eine sehr effektive
sogar*, sagt Professor Mathias Rum-
mel, Leiter des Schwerpunktes Ha-
matologie am Universitatsklinikum
Gielen. Durch neue Medikamente
hat sich die Therapie der Krankheit
radikal verbessert: ,Wahrend frii-
her zur Behandlung der Haarzellen-
Leukémie die Milz operativ entfernt
wurde,kann man heute mit einer re-
lativ nebenwirkungsarmen Chemo-
therapie helfen.” Laut dem Experten
konne die Haarzellen-Leukémie bei
einem Grof3teil der Patienten mit nur
einem einzigen Behandlungszyklus
wirkungsvoll bekdmpft werden. Da-
bei sind weder ein Krankenhausauf-
enthalt noch stundenlanges Hiangen
am Tropf notig, sondern der fiinf-

beschreiben GefaBfehlbildungen, die
von der Geburt an zwar schon an-
gelegt sind, sich haufig jedoch spa-
ter aufgrund zunehmender GefaBer-
weiterungen diagnostizieren lassen.
Auch das Feuermal (Navus flammeus)
gehort zur Gruppe der angeborenen
GefaBanomalien. Haufig finden sich
gemischte Angiodysplasien, die ne-
ben den Venen und Arterien auch

die LymphgefaBe betreffen konnen.
Dann werden sie als Lymphangiome
bezeichnet.

tagige Zyklus kann ambulant beim
behandelten Arzt durchlaufen wer-
den. Dieser spritzt ein Medikament
namens Cladribin (2-CdA) mit einer
Kaniile unter die Bauchhaut. Wenn
Rezidive auftreten sollten,dann pas-
siert das in der Regel erst Jahre spa-
ter. Die Cladribin-Therapie kann
dann mit nahezu gleicher Effektivi-
tat wiederholt werden. Nur eine sehr
kleine Patientengruppe entwickelt
recht frith Rezidive.Zur Behandlung
dieser Falle wird derzeit an der Kom-
bination von Cladribin mit einem
monoklonalen Antikorper als The-
rapie geforscht. Die ,Studiengruppe
indolente Lymphome” (kurz: ,StiL)
des Giefiener Klinikums arbeitet in-
tensiv mit niedergelassenen Kolle-
gen sowie Fachabteilungen in Kran-
kenh&usern zusammen. So kénnen
deutschlandweit Patienten betreut
werden: ,,Jede hdmatoonkologische
Praxis und jedes Krankenhaus hat
die Moglichkeit, Patienten in unse-
re Studien zur Haarzellen-Leukdmie
einzubringen®, so Mathias Rummel.

eine rote bis violette Verdnde-
rung der Haut das dufiere Erken-
nungszeichen einer solchen Er-
krankung. ,Dabei sagt die rein vi-
suelle Diagnose zunichst rein gar
nichts tiber den Schweregrad der
Erkrankung aus“, merkt Prof. Ber-
lien dazu an.Deswegen ist auch ei-
ne punktgenaue Diagnose und ei-
ne optimal abgestimmte Therapie
notwendig.

Patient ist Teil des Be-
handlungsteams

Doch ob nun die Behandlung per
Laser, die Gefaf3e verschliefBende
Verfahren wie Embolisation und
Sklerosierung oder eine operative
Therapieform angezeigt ist, ergibt
sich meist erst aus einer intensi-
ven Zusammenarbeit der behan-
delnden Arzte und dem Patienten.
Prof. Berlien stellt hierzu heraus:
,In der Therapie geht es um Team-
arbeit und es ist extrem wich-
tig, dem Patienten zu vermitteln,
dass er ein Mitglied dieses Teams
ist. Um das zu erreichen benoétigt
man umfassende,aber nicht tiber-
fordernde, Aufklarungsarbeit ei-
nerseits und eine gewisse soziale
Kompetenz andererseits.“

Essentielle Prézision bei
der Diagnose

Alshinderlich in diesem Diagnose-
und Therapieprozess erweist sich
jedoch des Ofteren die mangelnde
Genauigkeit in der internationa-
len Klassifikation von Krankhei-
ten (ICD-10).Dazu erklart Prof. Ber-
lien: ,Dort sind zum Beispiel die

—Ntartete Zellen mit ,,I—Iaaren

A—
NIEDRIG MALIGNES LYMPHOM

,Wir bitten sogar ausdriicklich um
eine rege Teilnahme, damit wir die-
se seltene Krebserkrankung bes-
ser verstehen lernen. Jeder Kollege
kann sich auch gern telefonisch mit
mir wegen eines Haarzellen-Leuka-
mie-Patienten beraten.“ Der Medi-
ziner hat auflerdem eine Patienten-
broschiire geschrieben, die tiber sein
Studiensekretariat kostenlos ange-
fordert werden kann.Dartiber hinaus
finden Erkrankte und ihre Angehori-

|

Blutschwamme und die Lymphge-
fafdfehlbildungen unter derselben
Nummer aufgelistet.Obwohl diese
Erkrankungen vollig unterschied-
lich sind.Die ICDist einfach nieaals
eine systematische Krankheitser-
fassung konzipiert worden.“ Als
wesentlich genauer sei deswegen
im Bereich der Angiodysplasien
die 1988 erarbeitete Hamburger
Klassifikation anzusehen. Warum
eine genaue Codierung so essenti-
ellist, fithrt Prof. Berlien an einem
Beispiel aus: ,Das Feuermal kann
beispielsweise nur die Spitze des
Eisbergs sein und lediglich das &u-
Bere Erkennungszeichen fiir eine
umfassende und verschiedene Ge-
webe durchsetzende Erkrankung
wie das Sturge-Weber-Syndrom
oder Klippel-Trenaunay-Syndrom
darstellen.“ Demnach zieht die
mangelnde Prazision in der Klas-
sifizierung von Krankheitsbildern
grundlegend zwei Probleme nach
sich. Zum einen wird sowohl fiir
Patient als auch fiir behandeln-
de Spezialisten der Abrechnungs-
prozess mit den Krankenkassen
erschwert. Zum anderen kénnen
durch die fehlende Prazision wich-
tige Ressourcen fiir die Ausarbei-
tung eines perfekt abgestimmten
Therapieplans verloren gehen.

SEBASTIAN SCHMID
redaktion.de@mediaplanet.com

gen Hilfe im Austausch mit anderen
Betroffenen durch eine Selbsthilfe-
gruppe. Der Verein Haarzell-Leuk-
amie-Hilfe (www.haarzell-leuka-
emie.de) veranstaltet zudem ein-
mal im Jahr in Goslar eine Tagung
mit Spezialisten,an der auch inter-
essierte Laien teilnehmen konnen.

JULIANE GRINGER
redaktion.de@mediaplanet.com
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BLUTERKRANKUNG

——

Leukamie: Unkontrollierte
Vermehnrung von Blutzellen

sl Ineinem permanenten Prozess

™ werden im menschlichen Kor-
per alte Zellen durch neue ersetzt.
Fir die Blutbildung findet diese
Zellerneuerung im Knochenmark
statt. Aus Vorlauferzellen, den so ge-
nannten Stammzellen, reifen dabei
die Blutkorperchen.Bei einer Leuka-
mie-Erkrankung ist dieser Vorgang
gestort. Stattdessen teilen sich die
Blutzellen unkontrolliert, reifen
nicht vollstdndig aus und sind dem-
entsprechend auch in ihrer Funkti-
on beeintrachtigt.

Intakte Zellen werden
verdrangt

Die nicht ausgereiften Leukamie-
zellen werden als Blasten bezeich-
net und vermehren sich im Verlauf
der Erkrankung zunehmend. Da-
durch werden die noch intakten,
fir die Blutbildung relevanten Zel-
len immer weiter verdrangt und es
treten Krankheitssymptome auf.
Das Immunsystem wird beispiels-
weise beeintrachtigt, sodass der
Korper anfalliger fiir Infekte wird.
Die allgemeine Leistungsfahigkeit

nimmt ab und je nach Art der Leuk-
dmie kann Blutarmut oder eine er-
hohte Neigung zu Blutungen auf-
treten. Welche genaue Fehlfunktion
beim Erneuerungsprozess des Blu-
tes zugrunde liegt und welche Sym-
ptome daran anschlieflend auftre-
ten, hiangt von der jeweiligen Form
der Erkrankung ab. Unterschieden
wird dabei nach dem Ort, von dem
die fehlerhaften Zellen stammen,
die vermehrt im Blut auftreten.

Lymphatische und myeloi-
sche Leukdmie

Die Lymphozyten sind eine Unter-
gruppe der weiflen Blutkorperchen,
die vorwiegend in der Milz und den
Lymphknoten gespeichert wer-
den und bei Bedarf ins Blut abgege-
ben werden. Sind diese an der spe-
zifischen Immunabwehr des Kor-
pers beteiligten Zellen bosartig ver-
dndert, spricht man von einer lym-
phatischen Leukadmie. Findet man
im Blutbild des Patienten hingegen
myeloische Blasten, also unreife
Vorlauferzellen der weifien Blutkor-
perchen, die sonst nur im Knochen-

mark enthalten sind und nicht zum

lymphatischen System gehoren,
wird die Erkrankung als myeloische
Leukdmie (,myelos“ = griech. fiir
Mark bzw. Knochenmark) bezeich-
net. Die akuten Verlaufsformen, so-
wohl von lymphatischer Leukdmie
mit 25.000 Betroffenen als auch von
myeloischer Leukdmie mit 101.000
Betroffenen, gelten in der Europai-
schen Union als Seltene Erkrankun-
gen und gehen bei Nicht-Behand-
lung mit einer raschen Verschlech-
terung der Gesundheit des Patien-
ten einher. Das Spektrum der Thera-
piemoglichkeiten umfasst vor allem
Chemotherapien mit Medikamen-
ten, die das Zellwachstum hemmen.
Ziel ist es, so die Leukamiezellen zu-
riickzudriangen oder sogar ganz zu
zerstoren. Je nach Form der Erkran-
kung konnen auch Strahlenbehand-
lungen oder Knochenmarks-Trans-
plantationen angezeigt sein.

SEBASTIAN SCHMID
redaktion.de@mediaplanet.com
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RETINITIS PIGMENTOSA

Wenn die VWelt immer

Kleiner wird

sl Ein winzig kleiner Aus-
I schnitt aus der Welt wie
auf dem Bild rechts: Das ist
alles, was Ute Palm noch se-
hen kann. Sie leidet an Reti-
nitis Pigmentosa: Eine Dege-
neration der Netzhaut, die
das Blickfeld immer weiter
einschrankt. Ute Palm hat
immer mit viel Miihe ver-

sucht,die Krankheit vor ihrer
Umwelt zu verheimlichen.
Denn die ehemalige Lufthan-
sa-Angestellte hat schlechte
Erfahrungen gemacht: ,Im-
mer wieder stelle ich fest,
dass uns Sehbehinderten we-
niger zugetraut wird als
Nichtsehbehinderten.”

FOTO: KATHRIN HARMS
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Alpha1-Antitrypsinmangel: Eine seltene und unheilbare Stoffwechselerkrankung,
die vor allem Folgeerkrankungen der Lunge nach sich zieht. Der Vorsitzende von Alphal Deutschland
eV.erzihlt,wie er die Diagnose aufnahm, welchen Therapien er sich unterzieht und wie er sich im
Kampf gegen die Krankheit und als Ansprechpartner fiir andere Betroffene engagiert.

UNO

lles fing 1993 an, als

ich immer 6fter unter

Atemnot litt, wenn ich

mich korperlich an-

gestrengte. Ich merk-

te, dass mein Korper

icht ausreichend mit

Sauerstoff versorgt wurde. Das fiihrte

ich zunichst auf einen fritheren Luft-

rohrenverschluss zuriick, doch eine

Untersuchung beim Lungenfacharzt
bestatigte diese Vermutung nicht.

Enzyme werden

nicht gehemmt

Nach einer Uberweisung in die speziali-
sierte Lungenklinik in Berlin Buch diag-
nostizierte mein - mich bis heute behan-
delnder - Arzt Dr.Wilke dann einen Alpha
1-Antitrypsinmangel. Davon hatte ich zu-
vor noch nie etwas gehort, mein Arzt er-
klarte mir aber,dass es sich dabei um eine
seltene und erblich bedingte Stoffwech-
selerkrankung handele.

Dr. Andreas Wilke
Leitender Oberarzt
Pneumologische Kli-
nik Evangelische
Lungenklinik Berlin -
Krankenhausbetriebs
gGmbH

Dabei bestiinde ein Mangel des Eiweify’
Alphai-Antitrypsin (AAT), das zu 90 Pro-
zent in der Leber gebildet wird und fiir
die Hemmung bestimmter Enzyme bei

Entziindungsprozessen zustindig sei.

Am meisten in Mitleidenschaft,wie auch
in meinem Fall, wiirde dabei immer die

FELIX

WISKOTT-ALDRICH-SYNDROM

Jede Kleine Verletzung e

,lch habe
mich arran-
giert.”

Gernot Beier
Vorsitzender von Al-
pha1 Deutschland
Gesellschaft fiir Al-
pha1-Antitrypsin-
mangel e. V.

war gefanriich

Az Als Felix auf die Welt

1N . . .
™ kam,war er iibersit mit

blauen Flecken. Er litt an ei-
nem Thrombozytenmangel:
Das sind die kleinsten Zellen
. im Blut,die dafiir sorgen,dass
das Blut gerinnt. Jeder Stof3
" konnte Felix in Gefahr brin-
gen,weil die Blutungen nicht
heilten, und er hatte ein sehr
schwaches Immunsystem.

Lunge geraten. In seltenen Fillen konne
aber auch die Leber betroffen sein. Somit
war dann auch die Ursache fiir meine Be-
schwerden geklart.

Medikamente und
Substitutionstherapie

Ziigig wurde ich dann auf Medikamente
eingestellt, die zum einen entziindungs-
hemmend und zum anderen die Bron-
chien erweiternd wirken. Daneben er-
halte ich seitdem einmal wochentlich ei-
ne Substitutionstherapie. Dabei wird mir
durch eine Infusion das fehlende Alphai-
Antitrypsin zugefiihrt. So kann der Ver-
lauf der Krankheit verlangsamt werden
und es geht mir den Umstéanden entspre-
chend gut - vor allem auch Dank meiner
sehr guten medizinischen Betreuung.

Auch eine psychische
Belastung

Doch es gibt natiirlich nicht nur die me-
dizinische Perspektive einer solchen Er-
krankung. Neben der gesundheitlichen
Gefahr war die Diagnose einer unheilba-
ren Krankheit natiirlich auch fiir mei-
ne Seele niederschmetternd. Da saf} ich
nun des Ofteren morgens in meinem
Haus, habe mir sinnbildlich die Nase an
der Fensterscheibe platt gedriickt und
wehmiitig beobachtet, wie alle anderen
zur Arbeit fuhren. Ein Gefiihl der Nutzlo-
sigkeit machte sich breit,was sich natiir-
lich auch auf das Familienleben auswirk-
te.Selbstverstandlich war meine Familie
und mein Umfeld immer fiir mich daund
half mir.Dennoch fiel ich in ein mentales
Loch, aus dem ich aber wieder rauskom-
men wollte und musste.

—
-
-

o
!"J‘

Erst nach tiber drei Jahren
kam die richtige Diagnose:
Wiskott-Aldrich-Syndrom, |
ein sehr seltener Gendefekt.
Patienten werden nicht dlter
als zehn Jahre. Eine Genthe-
rapie konnte Felix aber hel-
fen: Heute ist er sechs Jahre

alt und fast gesund.

FOTO: VERENAMULLER

~ersonliche Verarpertung
—Ngagement

Zwischen Hilfe und Selbsthilfe
Ich habe mich im Internet informiert
und bin einer Selbsthilfegruppe fiir ver-
schiedene Lungenerkrankungen bei-
getreten. Schnell habe ich dann auch
die Gruppe Berlin-Brandenburg mit
geleitet. Da aber auch seltene Krank-
heiten wie der AAT-Mangel eine spezi-
alisierte Anlaufstelle brauchen, betei-
ligte ich mich von Beginn an - das war
2002 - an der Griindung und dem Auf-
bau einer solchen Vereinigung. Dieses
Engagement und die Moglichkeit, fiir
Andere da zu sein, erfiillt mich. Zudem
setzen wir uns fiir die Forderung des
Verstiandnisses fiir die Erkrankung Al-
phal-Antitrypsinmangel in der Offent-
lichkeit ein,um so auch Forschung und
Behandlungsmethoden giinstig beein-
flussen zu konnen.

»lch habe mich arrangiert.*

Ich leide mittlerweile seit 17 Jahren am
Alphal-Antitrypsinmangel und habe
mich mit meiner Krankheit ziemlich
gut arrangiert. Auch, weil ich mich auf
mein Umfeld einstellen kann. Wenn
eine Reise einfach zu anstrengend fiir
mich ist, so fahrt meine Frau auch mal
allein in den Urlaub. Beim Fuf3ballspie-
len mit den Enkeln muss ich leider pas-
sen und erklidre den Kleinen dann lie-
ber auf einem Waldspaziergang etwas
zu den Pflanzen und Tieren. Wenn ich
weif} ,dass an einem Ort geraucht wird,
meide ich ihn eben - da muss ich ein-
fach flexibel sein. Und nur deswegen
binich heute auch in der Lage zu sagen,
dass es mir den Umstdnden entspre-
chend gut geht.

DIAGNOSTIK

Alpha-1-
Antitrypsin-
mangel

Beim Alpha-1-Antitrypsin-
Mangel handelt es sich um
eine genetisch bedingte St6-
rung.

Die Erkrankung manifestiert sich
bei Kindern vorwiegend als Leberer-
krankung, wahrend beim Erwach-
senen die Manifestation als chroni-
sche Bronchitis und insbesondere als
friih auftretendes und schnell proge-
dientes Lungenemphysem (Lungen-
tiberblahung) im Vordergrund steht.
Da sich die Erkrankung héufig unter
dem klinischen Bild einer chronisch
obstruktiven Bronchitis darstellt,wird
sie oft erst sehr spit diagnostiziert.
In Deutschland rechnet man mit ca.
8000 bis 12000 Erkrankten, die einen
schweren Alphal-Antitrypsin-Man-
gel aufweisen. Die Diagnostik erfolgt
iiber den Nachweis eines reduzierten
Blutspiegels sowie der genetischen
Mutation. Daneben tragen Lungen-
funktionsuntersuchungen sowie die
Computertomographie der Lunge zur
Diagnosestellung bei. Die Basisthera-
pie bei Alphal-Mangel und Lungen-
emphysem unterscheidet sich nicht
von der Behandlung einer chronisch
obstruktiven Bronchitis. Von beson-
derer Bedeutung ist die Einhaltung ei-
ner strikten Nikotinkarenz.In Abhan-
gigkeitvon der Auspragung des Krank-
heitsbildes besteht die Moglichkeit
einer Substitutions- (Ersatz-)Thera-
pie des Alpha-1-Antitrypsins. Hierbei
werden wochentliche Infusionen des
von Plasmaspendern gewonnenen
Alpha-1-Antitrypsins vorgenommen.
Ansprechpartner fiir die Patienten im
Erwachsenenalter sind in erster Linie
Lungenarzte. Beratend tatig sind Al-
pha-1-Center, die nahezu flaichende-
ckend in Deutschland vertreten sind.

Weitere Informationen
finden Sie unter:
www.alpha-1-info.com




B Frage: Was hat sich rund um
die Gentherapie bei Kindern in
den letzten Jahren getan?

B Antwort: Bei Immundefek-
ten und Stoffwechselstérungen
wurden bereits erste Behand-
lungserfolge erzielt.

Gentherapie wird erst seit 20 Jah-
ren praktiziert und wurde oftmals
moralisch und ethisch kritisiert.
Doch seit rund zehn Jahren gibt
es Erfolgsmeldungen zu verzeich-
nen, die eine hohere Akzeptanz in
der Bevolkerung bewirken. Grund
fiir diesen Umschwung lieferte
der franzosische Mediziner Alain
Fischer. Im Jahr 2000 behandelte
er Kinder mit einem schweren Im-
mundefekt. Er entnahm die Blut-
stammzellen aus dem Knochen-
mark der Kinder und modifizierte
sie mit Retro-Viren, die als Gen-
Taxi fiir ein gesundes Gen wirkten.
So konnte der genetische Fehler in
den Stammzellen korrigiert wer-
den. Nach der Riickgabe dieser ge-
netisch verdnderten Stammzellen
bildeten sich gesunde Blut- und
Immunzellen, die mageblich zur
Gesundung beigetragen haben.

Immundefekte kénnen be-
handelt werden

Diese Praxis wurde 2006 auch an
der Medizinischen Hochschule
Hannover angewendet. ,Wir ha-
ben weltweit zum ersten Mal das
Wiskott-Aldrich-Syndrom mit ei-
ner Gentherapie behandelt. Diese
Immun-Erkrankung fithrt zu Blu-
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—rfolgreiche
Gentherapie

v

tungen, Autoimmunitét, Infekti-
onen und zum frithen Tod der be-
troffenen Kinder. Wir haben die
Blutstammzellen der Patienten
entnommen, genetisch korrigiert
und sie dann wieder zuriickgege-
ben“, sagt Prof. Christoph Klein,
der seit 2011 in Miinchen am Dr.
von Hauner’schen Kinderspital
arbeitet.Aber wie so oft in der Me-

FAKTEN

BEHANDELN

FRUHZEE’IG
LASSEN

Wir haben weltweit
zum ersten Mal das
Wiskott-Aldrich-
Syndrom mit

einer Gentherapie
behandelt.”

Prof. Christoph Klein

Arztlicher Direktor der Klinik fr Kinderheil-
kunde im Dr. von Hauner’schen Kinderspi-
tal der Universitat Minchen

dizin: Es gibt keine Wirkung oh-
ne Nebenwirkungen. Fiinf von 20
Kindern, die von Alain Fischer in
Paris behandelt wurden, haben ei-
ne Leukdmie entwickelt. Denn die
,Landeplatze“ dieser kiinstlichen
Retro-Viren kénnen mit gegen-
wartiger Technologie nicht exakt
gesteuert werden. Somit konnen
benachbarte Gene beeintrachtigt

Gentherapie bei Kindern

B Neues therapeutisches Prin-
zip: Seit 2000 werden ausgewahlte
Immundefekte mit einer Gentherapie
behandelt.

B Pioniere: Franz6sische Mediziner
um Alain Fischer haben 2000 erstmals
erfolgreich Blutstammzellen aus dem
Knochenmark entnommen, defek-

te Gene korrigiert und Patienten nach
Retransfusion auf diese Weise geheilt.
Das Team um Christoph Klein hat 2006
weltweit erstmals Kinder mit Wiskott-

Aldrich-Syndrom durch eine Stamm-
zell-Gentherapie behandelt.
B Erfolgschancen: Neun von zehn
Kindern mit dem Wiskott-Aldrich-Syn-
dom konnten erfolgreich therapiert
werden.
B Risiken: In vereinzelten Fallen ist ei-
ne Leukamie aufgetreten, die eine Che-
motherapie-Behandlung erforderte.
Weitere Informationen
finden Sie unter:
www.aerzteblatt.de

Viele Seltene Erkrankun-
gen zeigen schon in der
Kindheit die Symptome.
Bei einem Krankenhaus-
aufenthalt bekommt die-
ser Junge Besuch von ei-
nem Clown.

FOTO: VERENA MULLER

werden, die dazu beitragen, dass
sich eine Leukdmie entwickelt.
Auch in Deutschland waren zwei
von zehn behandelten Kindern an
Leukdmie erkrankt, die jedoch er-
folgreich behandelt werden konn-
te.

Nebenwirkungen
minimieren

LWir freuen uns, dass wir bei neun
von zehn Kindern mit Wiskott-
Aldrich Syndrom eine beachtliche
Wirksamkeit der Gentherapie fest-
stellen konnten. Nun versuchen
wir, die Therapie weiter zu verbes-
sern und die Nebenwirkungen zu
minimieren“, sagt Prof. Christoph
Klein. Ebenso arbeiten die Miin-
chener Arzte an der Entwicklung
eines Neugeborenen-Screenings
fiir Kinder mit seltenen Immun-
defekten. Seit vielen Jahren wird
das Neugeborenen-Screening er-
folgreich bei der frithen Suche
nach Stoffwechselerkrankungen
eingesetzt. Auf diese Weise kon-
nen Kinder friithzeitig behandelt
werden, bevor sich oft irreversible
Komplikationen ereignen.,Dieses
Prinzip soll nun auf Erkrankun-
gen des Immunsystems erweitert
werden, so dass viel frither retten-
de Behandlungsmafinahmen ein-
geleitet werden konnen*“, sagt Prof.
Christoph Klein.

ANDRE TUCIC
redaktion.de@mediaplanet.com
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REHABILITATION

Gesundheits-
una

Wohlfahrts-
technologien

Um Krankheiten optimal
behandeln und nach einer
Therapie auch einen ef-
fektiven Rehabilitations-
prozess gewdhrleisten zu
konnen, sind sowohl Arz-
te und Pflegepersonal als
auch die Patienten selbst
auf bestmaégliches Equip-
ment angewiesen.

Der Bereich der Gesundheits-
und Wohlfahrtstechnologie be-
schiftigt sich mit eben jener He-
rausforderung und bringt immer
wieder verschiedene Innovatio-
nen hervor, die den Alltag fiir Pa-
tienten und Pflegepersonal er-
leichtern und effizienter gestal-
ten sollen.

Effizienz und Ergonomie

Gerade zu Zeiten des demografi-
schen Wandels und des perma-
nenten Zuwachses chronischer
Erkrankungen sind die Parame-
ter Effizienz und Ergonomie in
Therapie und Pflege von zuneh-
mender Bedeutung. So gibt es
mittlerweile beispielsweise in-
telligente Kranken- und Pflege-
betten, die sich nicht nur elekt-
risch verstellen lassen, sondern
zudem ein Signal an die Pflege-
kraft iibermitteln, wenn der Pa-
tient das Bett verlassen hat oder
das Bett durchnasst ist. Bei Pa-
tienten, die zu Hause gepflegt
werden, konnen die Daten zu-
satzlich tiber das Internet an
den Pflegedienst gesendet wer-
den. Das Spektrum wohlfahrts-
technologischer Produkte reicht
dariiber hinaus von speziellen
Patientenliftern und Aufsteh-
hilfen bis hin zu multifunktio-
nellen Rollstithlen. Aulerdem
befinden sich auch Roboter, die
zum Beispiel staubsaugen oder
Essen servieren konnen, in ers-
ten Testprojekten im Einsatz.

Gewinn an
Personalstunden

Die Vorteile liegen auf der Hand:
Zum einen konnen durch derar-
tige Einrichtungen die Patienten
den Grofteil einer Rehabilitati-
on oder der Pflege in den eigenen
vier Wanden erfahren und zum
anderen werden durch die tech-
nischen Hilfsmittel wichtige
Personalstunden der Pflegemit-
arbeiter frei gerdumt, die dann
fiir andere Aufgaben eingesetzt
werden konnen.

SEBASTIAN SCHMID
redaktion.de@mediaplanet.com
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