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Vorwort

Statistisch betrachtet kommen in Deutschland jedes Jahr etwa 30.000 Kinder zur Welt,
die von einer seltenen Erkrankung betroffen sind. Viele von ihnen werden niemals in der
Lage sein, ein selbstbestimmtes Leben zu fuhren, fir mehr als 1.000 fuhrt die oft

unerforschte Erkrankung zum Tod.

Sind Leiden unbedeutend, weil sie
selten sind? Ganz und gar nicht!

Eva Luise Kohler
Vorsitzende des Stiftungsrates
der Eva Luise und Horst Kohler

Stiftung fir Menschen mit Selte-
nen Erkrankungen und Schirm-
herrin der ACHSE e. V.

»Betroffene
von seltenen
Erkrankungen
brauchen
Aufmerksamkeit,
damit sie die Hilfe
bekommen,
die sie bendtigen.”

enn in einem der bes-
ten Gesundheitssys-
teme der Welt Men-
schen sterben oder nur
unzureichend versorgt
werden, weil es man-
gels Forschung an wirksamen Behandlungsstra-
tegien fehlt, so geht uns das alle an. Die ,Waisen
der Medizin“ verdienen unsere volle Aufmerk-
samkeit und umfassende Unterstiitzung.

In den vergangenen Jahren konnten wichtige
Fortschritte erreicht werden: Eine engagierte
,Gemeinschaft der Seltenen“ hat sich zusam-
mengefunden, die das Thema mit Herzblut
vorantreibt. Seltene Erkrankungen sind nicht
mehr nur ein Randthema, sondern finden
ihren Platz im politischen und o6ffentlichen
Leben. Mit 36 Zentren fiir seltene Erkrankun-
gen und einem Nationalen Aktionsbiindnis
wurden Strukturen geschaffen, in denen For-
schung, Gesundheitswesen, Wissenschaft, Po-
litik und Patientenorganisationen gemeinsam
agieren kdnnen. Doch ausruhen kénnen und
diirfen wir uns auf diesen Erfolgen nicht.

Denn die Sorgen und Néte, die an die Eva Lui-
se und Horst Kéhler Stiftung fiir Menschen mit
Seltenen Erkrankungen und die Allianz Chroni-
scher Seltener Erkrankungen (ACHSE) e. V. her-
angetragen werden, scheinen jiingst wieder zu
wachsen: Betroffene stehen nicht nur vor me-
dizinischen Hiirden, sondern auch vor alltagli-
chen Herausforderungen. Der Kampf um Heil-
und Hilfsmittel, Medikamente und pflegerische
Unterstiitzung wird begleitet von finanziellen
Noten und struktureller Belastung. Pandemie,
Kriege und Krisen verschérfen die Probleme,
und politische Reformpléane fiir das Gesund-
heitswesen schaffen zusétzlich Unsicherheit.

Um den besonderen Bediirfnissen von Men-
schen mit seltenen Erkrankungen und dem
Anspruch einer bestmoglichen Versorgung
gerecht zu werden, diirfen wir in unseren Be-

miihungen nicht nachlassen und miissen ge-
zielt an drei Stellen ansetzen: der nachhaltigen
Ausgestaltung spezialisierter und vernetzter
Versorgungsstrukturen, der Aus- und Weiter-
bildung medizinischer und pflegender Fach-
kréfte sowie ganz gezielt in der Forschung -
denn sie ist der Schliissel zu mehr Gesundheit.

Dank des immensen Erkenntnisgewinns in
der wissenschaftlichen Forschung erleben wir
aktuell eine Zeitenwende in der Medizin. Sie
beschert uns prédzise Methoden und Verfah-
ren, die eine frithe Diagnosestellung und die
Entwicklung hochwirksamer kausaler Thera-
pien ermoglichen.

Zwar sind diese Prozesse oft kostenintensiv,
doch sie sind eine Investition in die Gesundheit
von uns allen. Denn ein genauer Blick auf die
den seltenen Leiden zugrunde liegenden Me-
chanismen kann helfen, entscheidende Prozes-
se im menschlichen Kérper auch mit Blick auf
héufigere Erkrankungen besser zu verstehen.

Das ist eine historische Chance, die uns im Inter-
esse aller in die Verantwortung bringt, ziigig und
entschlossen zu handeln, damit jeder Mensch
am medizinischen Fortschritt teilhaben kann.
Dazu brauchen wir einen engen Schulterschluss
von Arzten und Wissenschaftlern, von Kranken-
kassen, offentlicher Forschungsférderung, der
Politik und auch der Zivilgesellschaft. Wir brau-
chen das Biindeln von Kriften und wir brauchen
Magazine wie dieses, das viel mehr ist als nur be-
drucktes Papier: namlich eine Plattform des Aus-
tauschs und der Information tiber das Leben von
Menschen mit seltenen Erkrankungen, die zum
Nachdenken anregt und zum Handeln aufruft.

Ich danke Thnen, dass Sie sich die Zeit fiir die Lek-
tiire nehmen und den Betroffenen die Aufmerk-
samkeit schenken, die sie dringend brauchen
und verdienen - aber leider zu oft nicht erhalten.

Thre Eva Luise Kéhler @
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ALEXION

AstraZeneca Rare Disease

"Maddox -~ der.mit HPP!(Hypophosphatasie)llebt=
'und'seine kleinelSchwester

Rare Inspiration.
Changing Lives.

Alexion, AstraZeneca Rare Disease, ist ein globales biopharmazeutisches
Unternehmen, das sich darauf konzentriert, Patient:innen und Familien,

die von seltenen Krankheiten betroffen sind, durch die Erforschung,
Entwicklung und Verbreitung lebensverandernder Therapien zu helfen.
FUr Patient:innen mit seltenen Krankheiten gibt es haufig keine wirksa-
men Behandlungsmoglichkeiten, und sie und ihre Familien leiden ohne
Hoffnung auf Besserung. Unser Ziel ist es, medizinische Durchbriche
zuU erreichen, wo es derzeit keine gibt. alexion.de

DE/UNB-H/0058




Fakten:

Selten heif}t: Weniger als 5 von

® o 10.000sindvon
einer bestimm-
ten Erkrankung
betroffen.

seltene Krank-
heiten sind
derzeit bekannt.

-9 Prozent

der Menschen in Deutschland leben mit
einer seltenen Erkrankung — zusammen
sind es rund 4 Millionen Menschen.

vergehen bei einer seltenen
Erkrankung durchschnittlich bis zur
richtigen Diagnose.

<!
80 Prozent

der seltenen Erkrankungen sind genetisch
bedingt und die tUberwiegende Mehrzahl
verlauft chronisch.

Zentren flr seltene Erkrankungen

Interdisziplinare
Hilfe fiir Menschen
mit seltenen
Erkrankungen

In Europa leiden mehr als 30 Millionen Menschen an einer
seltenen Erkrankung. Das Universitare Zentrum fUr Seltene
Erkrankungen Leipzig (UZSEL) gilt als Anlaufstelle fUr
Patienten, die im Gesundheitssystem bereits viele Spuren
hinterlassen haben und auf die keine gangige Diagnose
passt. Wir sprachen mit Lotsenarztin Dr. Skadi Beblo Uber
die wichtige Arbeit der Zentren fUr seltene Erkrankungen.

Redaktion Emma Howe

Bei seltenen Erkrankungen sind Diagnose-
stellung und Behandlung hiufig komplex.
Wie gelingt eine adéquate Versorgung?
Wichtigste Voraussetzung zur Diagnosestellung
ist zunédchst einmal, dass ein betreuender Arzt
- meist der Kinder- oder Hausarzt - bei dem
betroffenen Patienten den Verdacht auf eine sel-
tene Erkrankung hat. Denn vor der Versorgung
steht die Diagnosestellung. Dabei muss es sich
nicht um einen spezifischen Verdacht auf das
Vorliegen einer eindeutigen Erkrankung han-
deln, sondern zunéchst nur, dass sich die Symp-
tomatik des Patienten keiner gewohnlichen,
gut bekannten Diagnose zuordnen ldsst. Der
nédchste Schritt ist dann idealerweise das Hin-
zuziehen von Kollegen, die auf dem Gebiet sel-
tener Erlkrankungen arbeiten, idealerweise die
Kontaktaufnahme zu einem Zentrum fiir seltene
Erkrankungen, moglichst wohnortnah.

Wie arbeiten Zentren fiir seltene Erkran-
kungen?

Wir am Universitiren Zentrum fiir Seltene Er-
krankungen Leipzig bearbeiten Anfragen von
Patienten und/oder Arzten nach Eingang mog-
lichst umfangreicher Vorbefunde und Unter-
zeichnung einer Schweigepflichtsentbindung.
Nach Sortieren und Zuordnung aller Daten zu
entsprechenden Fachgebieten werden die Da-
ten in einer interdisziplindren Fallkonferenz
besprochen und die Empfehlungen zum wei-
teren Vorgehen festgelegt. Diese erhdlt dann
der Patient in Form eines Empfehlungsschrei-
bens mit konkreten Hinweisen, an wen oder an
welche Klinik oder Spezialambulanz er sich als
Néchstes wenden kann und welche weiteren
diagnostischen MafSnahmen eingeleitet werden
sollten. Hierbei konnen wir auch auf eine inzwi-
schen grofSe Anzahl integrierter B-Zentren und
Spezialambulanzen innerhalb des Universitéts-

Dr. Skadi Beblo
Oberarztin der Klinik und Poliklinik fir
Kinder- und Jugendmedizin und Lotsin
am Universitatsklinikum in Leipzig

Klinikums Leipzig zuriickgreifen, was die Arbeit
sehr erleichtert und den Informationsfluss fiir
die betroffenen Menschen vereinfacht. Bei be-
kannter Diagnose erfolgt die Beratung beziiglich
eines moglichst wohnortnahen spezialisierten
Behandlungszentrums zur weiteren Betreuung.
In seltenen Fillen konnen dies auch Zentren
im deutschsprachigen Ausland sein, je nach-
dem welche Person sich mit dem vorliegenden
Krankheitsbild klinisch, therapeutisch und
wissenschaftlich beschiftigt und tiber eine aus-
gewiesene Expertise verfiigt. Zusitzlich emp-
fehlen wir bei bekannter Diagnose oder auch
Zuordnungsmoglichkeit zu einem bestimmten
Erkrankungskomplex die Kontaktaufnahme mit
einer entsprechenden Selbsthilfegruppe und
teilen exakte Kontaktaufnahmemoglichkeiten
mit.

Warum ist es so wichtig, auch die Angeho-
rigen nicht zu vergessen?



Angehorige von Menschen mit einer seltenen
Erkrankung haben immer eine besondere Stel-
lung in der Familie. Zum einen sind sie oft als
Unterstiitzung fiir die Patienten selbst unabding-
bar, zum anderen aber dadurch sowie durch die
Sorge um ihren Angehorigen schwer belastet.
In aller Regel haben sie ja auch zusétzlich den
eigenen Alltag zu bewiltigen. Auch fiir sie ist
der Kontakt zu einer entsprechenden Selbsthil-
fegruppe sinnvoll, und in vielen Fillen halten
diese auch entsprechende Beratungsstellen vor.
Des Weiteren empfehlen wir in vielen Féllen die
psychologische Begleitung der Familien bzw.
Angehorigen und verweisen diesbeziiglich auf
Institutionen in der Néhe der Familien unter Be-
riicksichtigung der besonderen Rolle der Ange-
hérigen bzw. der Stellung innerhalb der Familie.

Sie sind auch als Lotsenirztin titig. Was
kann man sich darunter vorstellen?

Nach den Kriterien des Nationalen Aktions-
biindnisses fiir Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen, kurz NAMSE, handelt es sich bei einem
Lotsen im Zentrum fiir seltene Erkrankungen
um einen ,Helfer durch schwieriges Gewdasser"
Im Zusammenhang mit seltenen Erkrankungen
ist darunter geméaf$ des NAMSE am ehesten die
,Hilfestellung im Auffinden einer geeigneten
Anlaufstelle” fiir einen Patienten zu verstehen.
Hierbei kann der sogenannte nicht drztliche
Lotse als Schnittstelle zwischen dem anfragen-
den Patienten und weiteren Mitarbeitern des
Zentrums selbst bzw. auch externer Institutio-
nen sein. Dazu gehort auch die Vernetzung mit
Patienten- und Interessengruppen.

Ein arztlicher Lotse hingegen unterstiitzt die
Patienten bei der Suche nach Experten, Fach-
zentren und Ansprechpartnern fiir ihre seltene
Erkrankung, bei bekannter Diagnose. Bei unbe-
kannter Diagnose erfolgt die Unterstiitzung bei
der Diagnosefindung mithilfe von Netzwerk-
partnern und weiteren interdisziplindren Fall-
konferenzen.

Was wiinschen Sie sich fiir Menschen mit sel-
tenen Erkrankungen?

Ich wiinsche mir als ersten Schritt ein erweiter-
tes Bewusstsein der Bevolkerung fiir diese Men-
schen. Das ist letztlich die Voraussetzung dafiir,
dass ihnen in unserer Gesellschaft die Teilhabe
ermoglicht wird, wie jedem anderen Gesell-
schaftsmitglied auch. @
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Vernetzung und
Kooperation von
Experten - das
ist der Schliissel!

Die Fortschritte in der Bio-
technologie und anderen
Forschungsgebieten in der
Medizin in den vergangenen
Jahren tragen inzwischen
Frichte und helfen Patienten
mit seltenen Erkrankungen
heute viel besser als noch
vor wenigen Jahren.

Gastbeitrag von Sachsens Wissenschafts-
minister Sebastian Gemkow

achsen trégt seinen Teil dazu

bei: mit gleich zwei universi-

tdren Zentren fiir seltene Er-

krankungen. Neben dem Uni-

versititsCentrum fiir Seltene

Erkrankungen am Uniklinikum
,Carl Gustav Carus” Dresden (USE) arbei-
ten Forscher und Arzte auch am Universi-
tdren Zentrum fiir Seltene Erkrankungen
Leipzig (UZSE Leipzig) bestdndig daran,
Diagnosen schneller und genauer stellen
zu kénnen und Behandlungsmdglichkei-
ten weiterzuentwickeln.

Der Schliissel zum Erfolg ist aber nicht der
technologische Fortschritt allein. Vielmehr
ist es die Vernetzung und Kooperation
mit Experten verschiedenster Disziplinen
und Professionen unter Einbindung von
Patientennetzwerken und wiederum spe-

zialisierten Zentren fiir unterschiedliche
Erkrankungen. Der Vorteil: Mit der Vernet-
zung werden Erkenntnisse zusammenge-
fithrt und in Verbindung mit modernster
Ausstattung in der Medizintechnik neue
Forschungsansitze generiert. Neues Wis-
sen vervollstindigt das Bild, das sich Arz-
te von seltenen Erkrankungen machen, so
lange bis es eines Tages komplett ist und
damit Verlauf, Symptome, biologische,
chemische und physikalische Abldufe der
jeweiligen Erkrankung verstanden sind.

Dieses Wissen kommt den Patienten in der
Versorgung unmittelbar zugute. Es verbes-
sert die Lebensqualitdt mit der Erkrankung
oder kann sogar heilen. Der Freistaat Sach-
sen unterstiitzt deshalb kontinuierlich mit
Investitionen in die Universititsmedi-
zin. @

Die Zukunft passiert nicht
einfach, hier wird sie gestaltet!

Das Wissenschaftsland Sachsen besitzt eine
enorme Vielfalt, Attraktivitat und Exzellenz
und belegt in vielen Bereichen Spitzenposi-
tionen.

SPIN
2030

Wissenschaftsland
Sachsen

Alle Infos auf: SPIN2030@.com

* Robotik & Mensch-Maschine-Interaktion

- Biotechnologie & Genetik

» Pharmazie & Krebsforschung

 Energie & Wasserstoff

« Kiinstliche Intelligenz & Quantencomputing
» Mikroelektronik

» Materialforschung & Leichtbau

Jetzt das Wissenschaftsland Sachsen
entdecken!
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Friedreich-Ataxie

,Mein grofster
Wunsch ist eine

Therapie, die hilft

«u

Thomas Kotschmar ist 49 Jahre alt. Er mag
seine Freunde und seinen Beruf, freut sich
auf Urlaube und Konzerte. Ein ganz normales
Leben —allerdingsist ThomasKotschmarvon
derFriedreich-Ataxiebetroffen,einerseltenen
neurologischen Erkrankung, die im Verlauf
zunehmend starkere Einschrankungen mit

sich bringt.

Herr Kotschmar, in welchem Alter und mit
welchen Anzeichen hat sich die Erkrankung
bei Ihnen gezeigt?

Als ich 20 oder 21 Jahre alt war, bemerkte ich
beim Motorradfahren Probleme mit dem
Gleichgewicht. Dem habe ich anfangs wenig
Bedeutung zugemessen. Die Gleichgewichts-
storungen wurden allerdings iiber die Jahre
immer stérker. Dann kamen erste Auffalligkei-
ten bei der Sprache hinzu, spiter in der Tie-
fenwahrnehmung. Ich konnte plétzlich nicht
mehr ohne Geldnder Treppen laufen. Mein
Aktionsradius wurde immer kleiner - bis ich
mich dazu durchgerungen habe, einen Roll-
stuhl zu nutzen. Es klingt paradox: Der Roll-
stuhl, der als Inbegriff fiir Immobilitdt und
Einschrdnkung gilt, hat mir viele Freiheiten
zuriickgebracht.

Wann erhielten Sie die Diagnose?

Zehn Jahre lagen zwischen den ersten Symp-
tomen und der Diagnose. Bei einer so selte-
nen Erkrankung muss man Gliick haben, auf
Arzte zu treffen, die den richtigen Verdacht
haben. Ich war zwar immer wieder umfassend
wegen meiner Beschwerden untersucht wor-
den, aber die Arzte fanden nichts. Erst als ich
berufsbedingt umgezogen war, wunderte sich
mein neuer Hausarzt {iber meinen schwan-
kenden Gang. Er verwies mich an einen Neu-
rologen, der mich wiederum nach Wiirzburg
an die Uniklinik schickte. Ab da ging es relativ
schnell. Mit dem Verdacht auf Friedreich-Ata-
xie kam ich aus Wiirzburg zuriick zum Neuro-
logen, der die Vermutung bestétigte.

Was ging in Thnen vor?
Die Diagnose war eine Zidsur. Ich saf$ im
Sprechzimmer, der Neurologe bestitigte

Redaktion Miriam Rauh

,Friedreich-Ataxie’, griff
ein Buch aus dem Regal
und las laut: ,Durch-
schnittliche Lebenser-
wartung 36 Jahre Dann
sagte er: ,Wenn Sie
schon immer mal nach
China fahren wollten,
machen Sie’s bald.“ Das
werde ich nie vergessen.
Mir zog es den Boden unter den Fiiflen weg.
Ich weif8 sonst kaum noch etwas von diesem
Termin. Aber diese Szene hat sich mir einge-
brannt.

Es war ein Schock, ich brauchte Zeit, das zu
verarbeiten. Allerdings wusste ich nun auch,
was auf mich zukommt; ich suchte mir eine
barrierefreie Wohnung. Zum Gliick reagierte
mein Hausarzt ganz anders. Er sagte: ,Fried-
reich-Ataxie - habe ich noch nie gehort. Aber
wir sehen uns in einer Woche wieder und
dann weif§ ich Bescheid!” So eine Reaktion
wiinscht man sich. Und die 36 Jahre Lebens-
erwartung, die der Neurologe prognostiziert
hatte, habe ich schon um viele Jahre tiberbo-
ten.

Wie hat Ihr Umfeld reagiert?

Ich war damals recht neu in der Stadt und
hatte dort noch wenig Freunde. Anfangs war
ich viel alleine. Meine Kollegen haben mich
allerdings sehr unterstiitzt, daraus haben
sich auch Freundschaften entwickelt. Zu-
riickblickend teile ich mein Leben in die Zeit
davor und danach ein. Mein neuer Freun-
deskreis kennt mich nur so, wie ich jetzt
bin. Das macht manches einfacher, weil ich
nichts erklaren muss. Mein aktuelles Leben
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Zehn Jahre lagen

zwischen den ersten Symp-
tomen und der Diagnose.

hat nicht mehr viel mit meinem fritheren Le-
ben zu tun; ich sehe kaum zurtick.

Was hat Ihnen in dieser Zeit geholfen?
Meine Familie und meine Kollegen waren mei-
ne Stiitzen in dieser Zeit. Was genau mir am
meisten geholfen hat, kann ich schwer sagen

.. irgendwann wollte ich mir mein Leben zu-
riickholen. Der Impuls dafiir muss letztlich
von einem selbst kommen. Es braucht eine
intrinsische Motivation, damit man etwas ver-
dndern kann.

Was stort Sie am meisten an der Friedreich-
Ataxie?

Dass sich meine Sprache so verdndert hat,
stort mich sehr. Sprache hat eine AufSenwir-
kung, man wird von Fremden schnell in eine
Schublade gesteckt. Ich bin dadurch zuriick-
haltender, als ich es friither war.

Tauschen Sie sich mit anderen Betroffenen
aus?

Ja, iiber Facebook und iiber den Forderverein
Friedreich-Ataxie bin ich mit Betroffenen aus
ganz Europa in Kontakt. Gerade bei einer sel-
tenen Erkrankung kann es sehr hilfreich sein,
mit anderen Betroffenen Erfahrungen auszu-
tauschen. @



Haufiges Stolpern,
auffallige Tollpatschigkeit?

Es konnte die seltene Erkrankung
Friedreich-Ataxie dahinterstecken

Dieser Artikel wurde in Zusammenarbeit mit

ie Friedreich-Ataxie, kurz
FA, ist eine seltene, fort-
schreitende neuromusku-
ldre Erkrankung. Sie tritt
mit einer Héufigkeit von
eins zu 50.000 auf und man
schitzt, dass weltweit etwa 15.000 Menschen
betroffen sind. Damit ist FA die haufigste
Form der erblich bedingten Ataxien. Tiickisch
an der FA ist, dass sie sich in Symptomen
dufSert, die einzeln betrachtet eher unspezi-
fisch sind, weswegen sie oft erst spat erkannt
wird. Zunehmende Koordinationsschwie-
rigkeiten, Gang- und Gleichgewichtsstorun-
gen, Sensibilitdtsstorungen, Sprechstorun-
gen, Seh- und Horverlust, Kardiomyopathie
(Herzmuskelerkrankung) und Skelettdefor-
mationen kdnnen mégliche Symptome sein.

Dabei ist eine rasche Diagnose wichtig, um
eine schnelle Behandlung einleiten zu kon-
nen. Die zunehmende Verschlechterung
der Muskelkoordination und des Gleichge-
wichtssinns fithrt im Verlauf der FA meist
zum Verlust der Gehfihigkeit und auch der
Selbststdndigkeit der Betroffenen. Viele be-
notigen eine Gehhilfe und sind meist inner-

halb von zehn bis 15 Jahren nach Auftreten
erster Symptome auf einen Rollstuhl ange-
wiesen.

Erste Symptome meist in der Pubertiit
Auch wenn sie in allen Altersgruppen auf-
treten kann, manifestiert sich die FA meist in
der Pubertdt. Erste Symptome treten hdufig
vor dem 15. Lebensjahr auf. Scheinbar bei-
ldufige Auflerungen wie ,der Fabio ist halt
ein kleiner Tollpatsch” oder ,wissen Sie, ich
war schon immer etwas ungeschickt” soll-
ten Arzte hellhérig werden lassen. Sie kon-
nen moglicherweise ein Hinweis auf eine FA
sein. Einzelnen Symptomen wird oft relativ
wenig Bedeutung beigemessen - bei einem
kombinierten Auftreten sollte das Bestehen
einer FA ziigig abgekldrt werden. Dies betrifft
insbesondere eine Kombination aus den vor-
genannten Symptomen sowie chronischer
Miidigkeit und Muskelschwéche. Dariiber
hinaus kann eine FA auch Auswirkungen
auf die psychische Gesundheit haben und
zu Reizbarkeit und Depressionen fithren. In
Verbindung mit korperlichen Symptomen ist
dies ein weiterer wichtiger Hinweis auf eine
mogliche FA.

umgesetzt.

Wie wird FA diagnostiziert?

Fiir eine schnelle Diagnose ist es wichtig, das
Zusammenspiel der Symptome zu erkennen.
Dabei hilft die multidisziplindre Zusammen-
arbeit unterschiedlicher Fachérzte wie Neu-
rologen, Kardiologen und Orthopédden. Be-
statigt wird der Verdacht auf FA mithilfe eines
spezifischen Gentests, der als Teil der Re-
gelversorgung der gesetzlichen Krankenver-
sicherungen von Arzten veranlasst werden
kann. @

Informationen und Anlaufstellen
Wohin kdnnen sich Menschen mit noch un-
geklarter Diagnose, Betroffene, Angehdrige

® und auch Behandelnde wenden, wenn sie
Fragen zur FA haben? Zentren flr seltene
Erkrankungen und Patientenorganisationen
kdnnen erste Anlaufstellen sein:

= Deutsche Heredo-Ataxie-Gesellschafte. V.
= EuroAtaxia
= Zentrales Informationsportal Giber seltene

. = Friedreich Ataxie Forderverein e. V.
. Erkrankungen

Quellen: Schulz, JB et al. Nat Rev Neurol 2009;5:222-34. Friedreich's Ataxia Research Alliance. What is FA? https://www.curefa.org/what-is-friedreichs-ataxie (Letzter Zugriff: 03/2024) Biogen-238045



Alagille-Syndrom

,Es ist so schon, dass Louise jetzt
eine normale Kindheit haben dart”

Christof Beutgen und sein Mann Jochen freuten sich auf ihre Zwillingsmadchen. Doch schon
wahrend der Schwangerschaft zeigten sich bei Louise Auffélligkeiten. Uber ihre Sorgen, den
Weg zur Diagnose und die Herausforderungen im Alltag spricht Christof im Interview.

Redaktion Berit Hullmann

Christof, bereits wiihrend der Schwanger-
schaft gab es bei Louise Auffilligkeiten. Bitte
erzihlen Sie davon.

Fiir gleichgeschlechtliche Paare ist der Kinder-
wunsch naturgeméf mit Hiirden verbunden.
Wir entschieden uns fiir eine Leihmutterschaft
in den USA. Bei einer Untersuchung in der
Schwangerschaft wurde im Ultraschall festge-
stellt, dass Louise sehr enge Pulmonalarterien
hatte. Doch was genau dahintersteckte, konn-
ten die Arzte uns nicht sagen. Wir haben uns
auf das Schlimmste vorbereitet. Im Mai 2021
kamen unsere Zwillingstochter Sophie und
Louise zur Welt und wir waren sehr erleich-
tert, als nach der Geburt Entwarnung gegeben
wurde. Uns fiel jedoch schnell auf, dass Louise
deutlich kleiner war als ihre Schwester. Noch in
den USA zogen wir eine Genetikerin zurate, die
aber nichts Auffilliges feststellen konnte.

Wie ging es weiter?

Bei der ersten U-Untersuchung in Deutsch-
land hat uns der Kinderarzt geraten, Louise
aufgrund der Prénataldiagnostik einem Kar-
diologen vorzustellen. Ich habe einfach ge-
googelt und den ausgewdhlt, der bei uns
um die Ecke war - im Nachhinein ein grofies
Gliick, denn der Kardiologe sah sich Louise an

und vermutete sofort die seltene Generkran-
kung Alagille-Syndrom. Also ging es fiir uns auf
direktem Weg zur Blutentnahme. Schon am
nédchsten Morgen klingelte mein Telefon. Ich
sollte umgehend in die Charité.

Warum?

Louises Gerinnungswerte waren schlecht
und auch der Vitaminstatus sah nicht gut aus.
Mein Mann und ich haben uns grofie Sorgen
gemacht. In den folgenden Untersuchungen
fanden Experten in der Berliner Charité her-
aus, dass neben den zu kleinen Pulmonalar-
terien auch Louises Gallenwege nicht richtig
angelegt waren. Der Verdacht auf das Alagille-
Syndrom verstérkte sich und wurde schliefSlich
durch einen Gentest bestétigt.

Wie dufert sich die Erkrankung?

Bei Louise verlief die Krankheit zun4dchst mild.
Sie bekam Medikamente, um den Gallefluss
anzuregen. Abends hatte sie einen leichten
Juckreiz, der sie aber nicht stark beeintrdch-
tigte. Bis Anfang 2023 war die Krankheit gut
héndelbar. Doch dann begann der Juckreiz
viel stiarker zu werden. Sie kratzte sich blutig,
die ganze Familie litt dadurch unter Schlaflo-

sigkeit.

Dann sprachen die Kinderdrzte der Charité
das erste Mal mit uns iiber das Risiko einer
Lebertransplantation, doch zuerst wollten
sie ein neues Medikament ausprobieren, das
den Juckreiz deutlich lindert. Und Louise hat-
te Gliick: Die Behandlung schlug an und der
Juckreiz verschwand.

Wie geht es Louise heute?

Louise kann ein normales Leben fiihren,
und dafiir sind wir unglaublich dankbar. Die
Krankheit merkt man hochstens daran, dass
sie kleiner ist als gleichaltrige Kinder und hier
und da ein paar Koordinationsprobleme beim
Laufen hat. Aber bis auf die tdgliche Medika-
mentengabe spielt die Erkrankung im Alltag
keine grofie Rolle. Seit Anfang dieses Jahres
sind wir zu fiinft und froh, dass wir die ganz
normalen Herausforderungen einer Familie
mit drei kleinen Kindern erleben diirfen. @

Anlaufstelle fiir Eltern

Betroffene Eltern von Kindern mit Alagille-
® Syndrom finden Informationen und Aus-
. tausch im Verein Leberkrankes Kind e. V.:

. www.leberkrankes-kind.de



Kinstliche Intelligenz in der Medizin

Kann KI die Diagnose und
Therapie von seltenen

Erkrankungen unterstiitzen?
Eine Betrachtung am Beispiel Alagille

Das Alagille-Syndrom (ALGS) ist eine seltene Erbkrankheit, die sich bereits im Sauglingsalter mit
verschiedenen Symptomen zeigen kann — primar an Leber und Herz. Kann Kl helfen, Alagille zu
diagnostizieren, Betroffene zu informieren und Therapien festzulegen? Dieser Frage ging das
Mirum-Pharmaceuticals-Satellitensymposium zum Thema Kl und digitale Kinderhepatologie

bei der GPGE 2024 nach.

Dieser Artikel wurde mit Unterstiitzung von

urch Digitalisierung im Ge-
sundheitswesen  kdnnen
mithilfe von Data Mining
und Data Science grofie Da-
tensatze analysiert werden,
um Erkenntnisse zu gewin-
nen und medizinische Entscheidungsprozes-
se zu verbessern. Laut Prof. Dr. Kai Hensel,
Direktor des Zentrums fiir Kinder- und Ju-
gendmedizin am Helios Universitidtsklinikum
Wauppertal, bietet dieser Ansatz grofie Poten-
ziale fiir die pédiatrische Medizin, insbeson-
dere bei seltenen Erkrankungen wie ALGS.

KI in der Medizin - wo stehen wir, wo geht es
hin?

Ein Beispiel fiir den Einsatz von KI in der pa-
diatrischen Diagnostik ist die Unterstiitzung
bei bildgebenden Verfahren. KI-basierte Diag-
nosen konnen die Arbeitszeit von Radiologen
verkiirzen, ohne die Genauigkeit zu beein-
tréchtigen, wie sich beispielsweise im Rahmen
der Studie Pneumonia Etiology Research in
Child Health (PERCH) zeigte. Dies ermdglicht
eine schnellere, sehr effiziente Diagnosestel-
lung.

,Die Nutzung von KI in der Kinderhepatologie
bietet beim Alagille-Syndrom immense Chan-
cen’, so Professor Hensel. , Diagnosen kénnen
verbessert, Behandlungen optimiert und letzt-
lich kann die Patientenversorgung revolutio-
niert werden Durch eine enge Zusammen-
arbeit zwischen Medizinern, Forschern und
Technologieexperten werden Risiken in Bezug
auf Datenschutz, Sicherheit und eine poten-
zielle Abhidngigkeit von KI minimiert. Hen-
sel betont dariiber hinaus die Notwendigkeit
einer transparenten und ethischen Nutzung
von KI. Und er ergédnzt: ,Es ist wichtig, dass die
Entscheidungen von KI-Systemen von Arzten
tiberpriift und interpretiert werden, um mogli-
che Fehlinterpretationen zu vermeiden.

ermoglicht.

Was weif$ KI iiber seltene Erkrankungen
wie Alagille?

Auch Dr. med. Eva-Doreen Pfister, Kindergas-
troenterologin und Oberirztin der Kinder- und
Jugendmedizin der Medizinischen Hochschule
Hannover, siehtin der Nutzung von KI Chancen
- fiir Arzte, aber auch fiir Angehérige und Be-
troffene. So kann KI-gestiitzte Recherche nicht
nur valide Informationen zu Erkrankungen
wie ALGS liefern, sondern dariiber hinaus die
Ergebnisse in zielgruppengerechter Sprache
ausspielen, zum Beispiel ,fiir einen Erwach-
senen, fiir einen Achtjdhrigen und fiir einen
Fiinfjéhrigen’, zéhlt Dr. Pfister auf. Ubersetzun-
gen sind mithilfe von KI in jeder Sprache und
sekundenschnell verfiigbar, Patientenratgeber
lassen sich im Nu erstellen. Auch eine Zusam-
menfassung aktueller Studien erhalten Arzte
und Patienten einfach per Klick. Dabei ist KI
auch in der Lage, Stdrken und Schwéchen von
Studien zu analysieren - was den Arzten und
Arztinnen eine bessere Entscheidungsgrundla-
ge zur Behandlung gibt. ,Es ist allerdings sehr
wichtig, wie man fragt, wégt Dr. Pfister ab. ,Die
Artund Weise, wie Fragen in die KI eingegeben
werden, ist dafiir entscheidend, wie gut die KI-
generierten Ergebnisse sind*

Und was sagt KI zum konkreten Fall?

Dr. Steffen Hartleif, Oberarzt Kindergastroen-
terologie am Kinderkrankenhaus der Universi-
tatsmedizin Tiibingen, berichtet aus der Praxis:
,»Ein zwei Wochen altes mannliches Neugebo-
renes mit einem Systolikum wurde vorgestellt.
Die KI wurde zur Diagnose und Therapieemp-
fehlung herangezogen und es wurde eine neo-
natale Cholestase diagnostiziert. Die KI emp-
fahl eine symptomatische Therapie, jedoch
keine spezifischen Medikamente, obwohl sie
zur Verfiigung standen Arzte und Arztinnen
sollten sich bewusst sein, dass KI-generierte
Informationen immer abschliefend von Arz-
ten gepriift werden miissen. Weder das Urteils-
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vermdgen der Fachkréfte noch ihre Erfahrung
sind aktuell zu ersetzen.

Niitzliche Applikationen fiir Kinderhepa-
tologen

Prof. Dr. Jan de Laffolie, MME und M. A. Me-
dizinethik sowie Padiater und Kindergastro-
enterologe am Universitdtsklinikum Giefden,
erldutert einen weiteren Aspekt: ,Es gibt eine
Vielzahl von Gesundheits-Apps auf dem Markt,
von fragwiirdigen bis hin zu sehr hilfreichen
Anwendungen. Diese Apps stammen oft von
Tech-Start-ups und nicht immer von medi-
zinischen Fachleuten! Kinder und andere
Betroffene profitieren nur von Gesundheits-
Apps - indem sie beispielsweise ihre Sympto-
me dokumentieren, auf Bildungsmaterialien
zugreifen und Erndhrungsprotokolle fiihren -,
wenn die Apps niedrigschwellig und benut-
zerfreundlich sind. Zudem erfiillen viele der
Anwendungen, die auf dem amerikanischen
Markt verfiigbar sind, nicht die europdischen
Anforderungen zum Datenschutz.

Allerdings kann KI bei der Diagnose, der Analy-
se von Bildern und komplexen Daten sowie bei
der Therapiesteuerung und Prognose helfen.
Auch Recherche-Tools oder Dosierungsrechner
konnen hilfreich unterstiitzen. ,Es gibt bereits
Projekte, die KI fiir die padiatrische Diagnostik
nutzen, indem sie Bilder analysieren und mit ei-
ner Datenbank von Syndromen vergleichen‘, so
Prof. Dr. Jan de Laffolie. , Ich empfehle, zunéchst
eine kostenlose Version der Tools zu testen und
sich mit den Funktionen vertraut zu machen:*

Es zeigt sich: Gesundheits-Apps und Techno-
logien sind vielféltig und haben grofSes Poten-
zial. Beim Einsatz miissen jedoch auch Daten-
schutz und Klinische Evaluation beriicksichtigt
werden. Und auch wenn KI wertvolle Unter-
stiitzung leisten kann: Pddiater wird sie auf ab-
sehbare Zeit nicht ersetzen. @
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BPDCN

Dustan ist ein glucklicher
Familienvater, der ein ganz
normales Leben flhrt, als
eine maligne Diagnose alles
auf den Kopf stellt:

BPDCN, die blastare Neo-
plasie der plasmazytoiden
dendritischen Zellen, ist
eine sehr seltene onkologi-
sche Erkrankung des Blutes
mit aggressivem Verlauf.

Foto: privat

Und plotzlich ist alles anders

Dustan, wann haben Sie gemerkt, dass et-
was nicht stimmt?

Das war im Juni 2023. Ich wollte etwas aus
dem Kiihlschrank nehmen und verspiir-
te plotzlich in der Leiste einen scharfen
Schmerz. Wie aus dem Nichts. An der Innen-
seite meines Beins tastete ich einen Knub-
bel, fast wie eine Murmel. Ich machte gleich
am nichsten Morgen einen Termin zur Kon-
trolle. Mein Arzt gab Entwarnung, dies sei
kein Grund zur Beunruhigung.

Wie ging es weiter?

Der Schmerz verging, aber der Knubbel
blieb. Uber den Sommer wurde er sogar
noch etwas grofier. Bei einer Vorsorgeun-
tersuchung im August sprach ich das Thema
erneut an. Zwar fiihlte ich mich weder be-
sonders miide noch schlecht, aber ich hatte
das Gefiihl, ich muss das abkldren. Auch der
zweite Arzt sah zunéchst nichts Besorgniser-
regendes, sagte aber, wir konnten zur Sicher-
heit einen Ultraschall machen.

Weil ich geplant hatte, golfen zu gehen, woll-
te ich den Ultraschall danach machen las-
sen. Doch auf dem Golftrip tastete ich einen
weiteren Knubbel, der ebenfalls zu schmer-
zen begann. Ich dachte mittlerweile an einen
Leistenbruch, doch im Ultraschall sahen die
Knubbel nach Lymphknoten aus. Es wurde
eine Biopsie angesetzt. Ich war nervos.

In der Zwischenzeit hatte ich ein Hautscree-
ning, bei dem verschiedene Gewebeproben
am Ricken entnommen wurden, darunter
war ein Melanom. Die Arzte waren sehr in
Sorge, dass das Melanom in meine Lymph-
knoten gestreut haben konnte. Doch nach

der Biopsie hief3 es, das sei nicht der Fall.
Der Knubbel wére ein Lymphom. Und dass
dies gut fiir die Prognose wire, denn es sei
leichter zu behandeln als ein metastasiertes
Melanom.

Was ging in Thnen vor, als man Ihnen den
Befund mitteilte?

Ich war gleichzeitig erleichtert und scho-
ckiert. Einerseits war ich in der Annahme zur
Biopsie gegangen, dass ein Lymphknoten
untersucht wiirde. Und dann stellte sich he-
raus, dass ich Krebs habe! Zwar einen, der
besser therapierbar war als der, den die Arzte
zundchst in Verdacht hatten, aber die Diag-
nose , Krebs“ musste ich erst mal verdauen.

Das Lymphom wurde dann behandelt?
Noch nicht. Ich machte einen Termin beim
Onkologen. Er sagte, dass noch unklar sei,
welche Art Lymphom ich genau habe, nur
dass es eine seltene Lymphomart sein kon-
ne. Ich fragte nach, aber der Onkologe ging
nicht ndher darauf ein. Er hatte BPDCN in
Verdacht, wollte aber den Befund abwarten.
In der Zwischenzeit war die Gewebeprobe
zur Diagnose eingeschickt worden. Dort er-
hiértete sich der Verdacht und es sollte eine
Knochenmarkbiospie folgen. Schon am
nédchsten Tag hatte ich den Termin, wusste
aber noch immer nicht, was mich erwartet.

Am 31. Oktober fuhren meine Frau und ich
in die Klinik, im Glauben, dass dort Routine-
tests stattfinden sollten und wir danach wie-
der nach Hause konnten. Eine Stunde nach
der Biopsie kam ein Anruf: Ich sollte sofort
zuriick in die Klinik kommen. An diesem
Punkt war mir klar, dass die Lage ernst ist.

Vor Ort erdffnete mir der Arzt die Diagnose:
BPDCN. Noch am gleichen Tag kam ich sta-
tiondr ins Krankenhaus.

Von einem Moment auf den anderen veran-
derte sich mein Leben komplett. Ich hatte
ein ganz normales Leben gefiihrt - plotzlich
war alles anders. Und ich hatte nicht nur
Krebs, sondern BPDCN, eine der aggressivs-
ten Krebsarten, die es gibt! Das war Wahn-
sinn, ich musste es erst mal verarbeiten.

Wie war es fiir Sie, die Diagnose zu erhal-
ten?

Es stellt das Leben auf den Kopf. Plétzlich
war ich nicht mehr einfach ein Vater, der
zu Hause bei seiner Familie ist, sondern ein
schwer kranker Mann. Ich habe anfangs viel
geweint und hatte grofSe Angst, doch daraus
wurde das Gefiihl, dass ich kdmpfen muss.
Auch fiir meine Frau war es sehr schwer. Sie
ist stark und eine wunderbare Mutter, sie
war immer fiir mich und unsere Kinder da.
Sie war es auch, die mir half, die Angst zu
iiberwinden und zu kdmpfen. Das verdanke
ich ihr.

Wie geht es Ihnen heute?

Ich habe noch einen Teil des Wegs vor mir,
aber die Therapien schlagen an, es geht
mir gut! Der Krebs ist aktuell nicht mehr
nachweisbar. Es mag seltsam klingen, aber
BPDCN hat mir auch gezeigt, was wirklich
im Leben zdhlt. All die Samstagnachmittage,
die ich zuvor mit Arbeiten verbracht habe,
gehoren jetzt meiner Familie. Meine Familie
ist das Allerwichtigste fiir mich. @

Redaktion Miriam Rauh
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BPDCN diagnostizieren
und therapieren

Eine Erkrankung, die so selten ist wie die blastare Neoplasie der plasmazytoiden dendritischen
Zellen (BPDCN), stellt eine differenzialdiagnostische Herausforderung dar. Wie kann sie ziigig diag-
nostiziert und therapiert werden? Zu diesem Thema sprachen wir mit Prof. Dr. Thomas Schroeder.

Prof. Dr. med.

Thomas Schroeder
Bereichsleitung Stammzelltransplan-
tation der Klinik fiir Hamatologie
und Stammzelltransplantation,
Universitatsklinikum Essen

Herr Prof. Dr. Schroeder, was ist die BPDCN
und mit welchen Symptomen geht sie ein-
her?

Die BPDCN ist eine sehr seltene Erkrankung,
die erst seit Kurzem als eine eigene Entitdt in
der WHO-Klassifikation definiert ist. Sie kann
sich an sehr verschiedenen Organsystemen
zeigen, zum Beispiel an der Haut, im Blut, im
Knochenmark oder an den Lymphknoten.
Deswegen ist die Kooperation verschiedener
Disziplinen fiir die Diagnose von BPDCN sehr
wichtig.

Kennt man die Ursachen?

Nein, die konkreten Ursachen sind nicht be-
kannt. Es gibt eine Hiufung im hoheren Le-
bensalter, wobei die BPDCN auch bereits bei
Kindern auftreten kann.

Warum vergeht oft relativ viel Zeit, bis eine
BPDCN diagnostiziert wird?

Das ist der Seltenheit der Erkrankung geschul-
det. Selbst wir, im spezialisierten, grofen Uni-
versitatsklinikum, sehen nur etwa zwei bis
drei Félle pro Jahr. Auch Pathologen haben
selten mit dieser Erkrankung zu tun. Aus die-
sem Grund braucht es meist etwas mehr Zeit
bis zum richtigen Verdachtsmoment und ggf.
der Bestitigung.

Seltene Erkrankungen stellen eine diffe-
renzialdiagnostische Herausforderung dar.
Wie erfolgt die Diagnose bei BPDCN?

Zeigen sich Symptome in der Haut, erfolgt zu-
néchst eine Biopsie mit histopathologischer

Redaktion Miriam Rauh

und immunhistochemischer Untersuchung.
Sind Blut und Knochenmark befallen, wird
eine Zytologie, Histologie und Durchfluss-
zytometrie gemacht. Entscheidend zur Dia-
gnosestellung sind bestimmte Marker: Das
Auftreten der Marker-Trias CD123, CD4, CD56
ist typisch fiir BPDCN. Begleitend werden teils
auch zyto- und molekulargenetische Untersu-
chungen zur Abkldrung gemacht.

Wie geht es nach der Diagnosestellung fiir
die Patienten weiter?

Der Behandlungsplan entscheidet sich da-
nach, ob Patienten fiir eine sehr intensive The-
rapie geeignet sind. Man versucht nach Mog-
lichkeit, die Erkrankung durch den kurativen
Ansatz in Remission zu bringen. Im Anschluss
erfolgt ggf. eine allogene Stammzellentrans-
plantation. Junge, fitte Patienten erhalten da-
fiir in der Regel eine intensive Chemotherapie.
Es gibt auch die Moglichkeit einer zielgerich-
teten Therapie mit einem Fusionsprotein in
Kombination mit dem Diphtherietoxin, das
sich an bestimmte Marker bindet und in der
Regel gut vertriglich ist. Auch niedrig dosierte
Chemotherapien und eine Therapie mit hypo-
methylierenden Substanzen sind moglich.

Haben Sie eine Empfehlung fiir Betroffe-
ne?

Wie bei fast allen sehr seltenen Erkrankun-
gen ist wichtig, sich in einem spezialisier-
ten Zentrum behandeln zu lassen, denn
nur hier ist die entsprechende Erfahrung
gegeben. Dies triff auch auf die allogene
Transplantation zu, die an einem grofieren
Transplantzentrum stattfinden sollte. In
Deutschland sind insbesondere Universi-
tatskliniken gute Anlaufstellen. @

vy

Entscheidend zur
Diagnosestellung sind
bestimmte Marker: Das
Auftreten der Marker-
Trias CD123, CD4, CD56
ist typisch fiir BPDCN.

Erfahren Sie wie F!’r i

unter hpdcn.de
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Kutanes T-Zell-Lymphom

CTCL friihzeitig erkennen

Das kutane T-Zell-Lymphom (CTCL) ist eine schwerwiegende Form des Non-Hodgkin-
Lymphoms, das sich in der Haut manifestiert. Wir sprachen mit Prof. Dr. med. Chalid
Assaf Uber die seltene Form von Hautkrebs.

Prof. Dr. Assaf, was ist das kutane T-Zell-
Lymphom?

Ein Lymphom ist eine bosartige Erkrankung,
die von bestimmten Zellen des Korpers aus-
geht, den sogenannten Lymphozyten. Diese
gehoren zu den weifSen Blutkoérperchen und
sind ein wichtiger Teil des Immunsystems und
somit der Abwehrfunktion unseres Korpers.
Man unterscheidet zwischen den sogenann-
ten B- und T-Zellen, die unterschiedliche Auf-
gaben bei der Immunabwehr erfiillen. Wie
alle anderen Zellen im Korper kénnen aber
auch Lymphozyten entarten, zu Krebszellen
werden und sich ungebremst vermehren.
Diese Krebsform nennt man dann Lymphom.
Manche Lymphome betreffen vorwiegend die
Haut. Ein Hautlymphom ist eine relativ selte-
ne Erkrankung: In Deutschland erkranken
pro Jahr nur etwa 800 Menschen daran. Hier
unterscheidet man zwischen der Mycosis
fungoides und dem Sézary-Syndrom. Beide
gehoren zu den kutanen T-Zell-Lymphomen.

Wie erleben Sie die Erkrankung in der Pra-
xis?

Da viele Hautlymphome recht langsam
wachsen, befinden sich viele Patienten bei
der Diagnose noch im Friihstadium. Da die
Erkrankung ausschliefilich die Haut betrifft,
haben die meisten Patienten eine sehr gute
Prognose. Aber da die Diagnose selten ist und
die Informationen dariiber in der Offentlich-
keit gering sind, fiihrt dies sehr hiufig zu einer
groflen Verunsicherung der Patienten. Eine
ausfiihrliche Besprechung mit dem behan-
delnden Arzt ist daher gerade bei der Erstdi-
agnose wichtig.

Welche Symptome deuten auf CTCL hin?
Bei der Mycosis fungoides werden vier Sta-
dien unterschieden. Anfanglich zeigt sie sich
durch das Auftreten von flachen, begrenz-
ten, leicht schuppenden roten Flecken mit
starkem Juckreiz. Manchmal kommt es aber
im Laufe der Zeit zum Einwachsen stark ju-
ckender, erhabener, stirker schuppender
oder verkrusteter braunlicher Plaques in die
bestehenden Hautverdnderungen. Wenn sich
die entarteten Zellen in der Haut weiter ver-
mehren, entwickeln sich im dritten Stadium,
dem sogenannten Tumorstadium, halbkugel-
féormige Knoten, in deren Zentrum sich Ge-
schwiire bilden konnen. Selten zeigt sich die
Krankheit als eine R6tung der gesamten Haut,
manchmal auch in Kombination mit den zu-
vor geschilderten Hautverdnderungen.

Redaktion Emma Howe

Prof. Dr. med. Chalid Assaf
Direktor der Klinik fir Derma-
tologie und Leiter des Interdis-
ziplinaren Krebszentrums am
Helios Klinikum Krefeld, HELIOS
Referenz- und Beratungszentrum
fUr kutane Lymphome

Die Diagnose dauert oft Jahre. Woran liegt
das, und wie kann das verbessert werden?
Die Diagnoseverzégerung liegt im Mittel
etwa bei drei Jahren. Das liegt daran, dass
die Unterscheidung der CTCL zu gutartigen
Dermatosen - vor allem in frithen Stadien -
nicht einfach ist. Oftmals fehlt die klinisch
eindeutige Charakteristik. Tatsdchlich ha-
ben Ubersichtsarbeiten gezeigt, dass das
CTCL bis zu 50 gutartige Hauterkrankun-
gen imitieren kann. Viele Patienten werden
deshalb lange Zeit so behandelt, als hitten
sie ein Ekzem. Meine Empfehlung ist es, bei
dem geringsten Verdacht ganz genau hin-
zusehen, um keine Zeit zu verlieren. Das
bedeutet, dass friithzeitig und im Verlauf
mehrere Hautproben entnommen werden
miissen, die histologisch und molekularbio-
logisch untersucht werden miissen.

Warum ist eine friihe Diagnosestellung so
wichtig?

Eine frithe Diagnosestellung ist wichtig,
um eine addquate Therapie einleiten zu
kénnen, die die Symptome der Patienten
verbessert. Des Weiteren verhindert die
richtige und frithe Diagnosestellung eine
mogliche Fehltherapie, die einen negativen
Einfluss auf die Erkrankung haben kann.

Welche Therapiemoglichkeiten gibt es?
Fiir die Therapie der Mycosis fungoides ste-
hen vielféltige Moglichkeiten zur Verfiigung,

die zu einem langfristigen oder zumindest
voriibergehenden Riickgang der Sympto-
me fithren kénnen. Welche Therapie zum
Einsatz kommt, hédngt vom Stadium der Er-
krankung ab. In frithen Stadien stehen loka-
le, also allein auf die befallenen Hautberei-
che gerichtete Behandlungen, zum Beispiel
mit einer kortisonhaltigen Salbe, im Vorder-
grund. Oder man macht sich zunutze, dass
die entarteten Zellen sehr lichtempfindlich
sind, und bestrahlt die Haut mit UV-Licht.

In fortgeschrittenen Stadien kommen syste-
mische, also auf den gesamten Korper ge-
richtete Behandlungen zum Einsatz. Dazu
gehort die Therapie mit einer Substanz,
die das Immunsystem zur Bekdmpfung
des Hautlymphoms stdrken soll, die soge-
nannte Retinoidtherapie, oder - in spdteren
Stadien - eine milde Chemotherapie. In-
zwischen stehen bei der Mycosis fungoides
auch innovative, zielgerichtete Therapien
zur Verfiigung. Eine dauerhafte Heilung ist
mit den bislang zur Verfiigung stehenden
Therapiemoglichkeiten jedoch noch nicht
moglich - aber es kann eine langfristige
Symptomfreiheit erreicht werden.

Was wiinschen Sie sich fiir die Patienten?
Ich wiinsche mir natiirlich, dass fiir die Pati-
enten neue diagnostische Methoden entwi-
ckelt werden, um die Diagnose sicher und
frithzeitig stellen zu kdnnen. Des Weiteren
auch neue Therapien, die vielleicht sogar zu
einer Heilung der Erkrankung fithren. Auf
diesen Gebieten tut sich weltweit einiges.
Ansonsten, soweit mdglich, die Nutzung
vorhandener Informationen iiber die Er-
krankung und den Verlauf, denn mit dem
Wissen ldsst sich hédufig ruhiger und bes-
ser mit der Erkrankung umgehen. Hier hilft
auch der Austausch mit Betroffenen mit ku-
tanen T-Zell-Lymphomen. @

Informationen und Anlaufstellen
fiir Betroffene

Informationen zur Erkrankung finden Sie
auf der Website der Deutschen Leuka-
mie- und Lymphom-Hilfe-Stiftung:
www.dlh-stiftung.de

Die Selbsthilfe Kutane Lymphome

bietet den bundesweiten Austausch

von Betroffenen: www.hautlymphome-
selbsthilfe.de



,»Sdchwiche
Zu zeigen,
darf kein
Tabu sein”

Redaktion Leonie Zell

Es fing mit Hautausschlagen an. Heute ist Sabine chro-
nisch krank. Sie hat das kutane T-Zell-Lymphom (CTCL),
eine seltene, schwerwiegende und potenziell lebensbe-
drohliche Form des Non-Hodgkin-Lymphoms. Im Interview
spricht sie Uber ihre Erkrankung und den Wunsch nach
mehr Akzeptanz in der Offentlichkeit.

Sabine, wie hat sich die Erkrankung bei Ihnen
bemerkbar gemacht?

Ich hatte schon jahrelang mit Hautausschlidgen
zu kdmpfen. Diese sahen wie diinne, faltige,
matte, rosafarbene Flecken aus. Im Jahr 2008
erhielt ich dann die Diagnose Parapsoriasis und
bekam verschiedene Kortisonpréparate ver-
schrieben. Leider sagte mir damals niemand,
dass man eine Parapsoriasis regelmifig kont-
rollieren lassen sollte. Die Ausschlédge blieben
und wurden mit den Jahren immer schlimmer.
Ende 2017 wurden sie dann immer grof3fléchi-
ger, juckten stark und begannen sich zu schup-
pen. Als Schmerzen hinzukamen, ging ich wie-
der zum Hautarzt. Dort war eine neue Arztin
und sie wurde bei der Diagnose Parapsoriasis
hellhdrig. Sie entnahm drei Hautbiopsien. Ein
paar Tage spiter bekam ich die Diagnose Myco-
sis fungoides, eine Form der CTCL.

Welche Gedanken gingen Ihnen in diesem
Moment durch den Kopf?

In dem Moment war mir nicht klar, was diese
Diagnose fiir mein weiteres Leben bedeuten
wiirde. Zudem hatte ich noch nie von CTCL ge-
hort.

Wie ging es dann weiter?

Ich erhielt drei Monate eine PUVA-Therapie,
also Photochemotherapie. Zudem bekam ich
eine medikamentdse Therapie, die aber leider
nicht gut anschlug. Nach anderthalb Jahren
wurde die Therapie eingestellt. Zu diesem Zeit-
punkt kam ein neues Préparat zum Cremen auf
den Markt, das bei mir jedoch extreme Neben-
wirkungen zeigte, und ich musste es absetzen.
Ich machte dann die ndchsten zwei Jahre weiter
mit immer wieder PUVA-Therapie. Nach 200
Einheiten war die Therapie dann aber auch aus-
gereizt und ich bekam eine Strahlentherapie.
Heute erhalte ich wieder eine systemische The-
rapie, mit der ich ganz gut zurechtkomme.

Wie hat sich Thr Leben durch die Erkrankung
verdndert?

Das Schlimmste fiir mich war, dass es damals
keine Informationen gab. Der eine sagte, dass
ich schwer krank sei, der andere, dass ich mein
Leben ganz normal weiterfithren kénnte. Ich
hatte dann das Gliick, in der Tumorambulanz
auf einen tollen Arzt zu treffen, der sich Zeit
nahm und mir Antworten auf meine Fragen
gab. Dennoch fiihlte ich mich mit meiner Er-
krankung oft allein und wiinschte mir den Kon-
takt mit anderen Betroffenen.

Und so kamen Sie zur Selbsthilfe?

Uber das Hautkrebsnetzwerk griindete sich
eine CTCL-Untergruppe. Heute treffen wir uns
einmal pro Monat online zum Austausch, und
das hilft uns allen sehr.

Bitte gehen Sie niiher darauf ein.

Wir sind alle chronisch krank, teilweise sogar
schwer, doch das ist fiir viele Nichtbetroffene
schwer zu verstehen. Krebs ist fiir die meisten
Menschen eine Erkrankung mit einem Ende
- entweder man iiberlebt oder man stirbt. Bei
CTCL ist das anders. Die Erkrankung ist nicht
heilbar, und diese Unsicherheit zehrt an einem,
da man nicht weif, wohin die Erkrankung fiihrt.
Man ist immer in Therapie, hat die betroffenen
Stellen stédndig im Blick. Zudem leiden viele Be-
troffene unter Schlafstérungen, Fatigue und zu-
weilen sogar Depressionen. Dennoch miissen
wir alle funktionieren und stof3en aufSerhalb der
Gruppe oft auf Unverstdndnis, denn vielfach
sieht man uns die Erkrankung und die Thera-
pie nicht an. Untereinander diirfen wir auch
schwach sein - das tut einfach gut.

Was wiinschen Sie sich von der Gesellschaft?
Mehr Akzeptanz! Nur weil man eine Krebser-
krankung hat, die fast niemand kennt, heifSt es
nicht, dass sie keine Relevanz hat. @

Einsatz fur
Menschen mit
seltenen
Erkrankungen

XLH und CTCL — zwei von

circa 8.000 Rare Diseases

eine ersten Hautprobleme be-

gannen 2004", berichtet eine

junge Patientin. Sie litt zu die-

ser Zeit unter regelmanig wie-

derkehrenden Hautausschla-

gen und Schmerzen. Erst
Jahre spater wurde bei ihr eine Mycosis fungo-
ides diagnostiziert, eine seltene onkologische
Erkrankung, die in Europa einen von 110.000
bis einen von 350.000 Menschen betrifft.

lhre anfanglichen Hautauffalligkeiten wurden
zunachst als Ekzem und auch als Schuppen-
flechte lokal mit Salben behandelt. Erst ein Zu-
fallsbefund fUhrte zur richtigen Diagnose. Die-
se Geschichte ist kein Einzelfall: Der Weg bis
zum Befund bei diesem Krankheitsbild dauert
durchschnittlich zwei bis sieben Jahre. Die jun-
ge Frau ist eine von rund 30 Millionen Betroffe-
nen, die aktuell mit einer seltenen Erkrankung
in Europa leben. Kyowa Kirin ist ein weltweit
tatiges biopharmazeutisches Unternehmen,
das dort untersttitzen mdéchte, wo es bislang
nur begrenzte Behandlungsmaglichkeiten gibt.
Hierzu zahlt insbesondere der Bereich der sel-
tenen Erkrankungen.

Kyowa Kirin ist ein global tatiges biopharma-
zeutisches Unternehmen, das die Versorgung
von Menschen mit seltenen Erkrankungen
verbessern maochte. Es wurde 1949 in Japan
gegrindet und entwickelt seit dieser Zeit inno-
vative Therapien in den Bereichen Nephrologie,
Neurologie, Onkologie und Immunologie. Die
Forschung, Entwicklung und Wirkstoffproduk-
tion stiitzen sich auf Verfahren der Spitzenbio-
technologie aus eigenem Hause.

So gilt das Unternehmen als Pionier in der Be-
handlung des nur selten auftretenden Phos-
phatdiabetes. Ein weiterer Schwerpunkt ist
die Behandlung seltener Krebserkrankungen
wie der Mycosis fungoides und des Sézary-
Syndroms — beides Unterformen des kutanen
T-Zell-Lymphoms (CTCL).
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Beta-Thalassamie

,Es gibt nur

ein Ziel:

(iber)leben”

Kostas Tsourlis war einer der ersten Beta-
Thalassamie-Betroffenen in Deutschland —
und ware fast gestorben. Wie er es geschafft
hat, sich zurick ins Leben zu kampfen,

erzahlt er im Interview.
Redaktion Emma Howe

Herr Tsourlis, wie hat sich die Erkrankung
bei Thnen bemerkbar gemacht?

Mit 18 Monaten hatte ich einen Keuchhusten,
von dem ich mich nicht mehr erholt habe. Der
Kinderarzt schickte meine Eltern und mich in
die Klinik, und nach einer langen Odyssee an
Untersuchungen wurde eine Thalassdmie ma-
jor diagnostiziert.

Hatten Ihre Eltern vorher schon einmal von
der Erkrankung gehort?

Meine Eltern wussten nicht, dass sie Triger der
Erkrankung sind, und kannten sie auch nicht.
Ende 1973 war die Erkrankung in Deutschland
noch véllig unbekannt und ich galt in der Re-
gion als erster Patient mit einer Thalassamie.

Wie wurden und werden Sie therapiert?
Weil die Krankheit noch sehr unbekannt war,
probierten die Arzte anfangs verschiedene
Dinge aus, um die Blutproduktion anzuregen.
Was natiirlich, wie man heute weifs, nichts
brachte. Ich hatte dann Gliick im Ungliick,
weil der Oberarzt, der mich dann auch 30 Jah-
re lang behandelt hat, mit einer Amerikanerin
verheiratet war und in Philadelphia gearbei-
tet hatte. Durch die Sichelzellpatienten hatte
er ein besseres Wissen gegeniiber den ande-
ren Arzten, da es Parallelen zwischen beiden
Erkrankungen gibt. Als ich drei Jahre alt war,
starteten dann die Transfusionen. Mittlerwei-
le bekomme ich sie seit 50 Jahren.

Wie haben Sie Ihre Kindheit und Jugend mit
der Erkrankung erlebt?

Es war furchtbar. Ich musste fiir die Transfu-
sionen einmal pro Monat in die Klinik und
zwei Tage dort verbringen, wéhrend meine
Freunde spielen, toben und Kind sein durften.
Ich hatte immer das Gefiihl, etwas zu verpas-
sen. Zudem war ich nicht so stark, mutig und
leistungsfdhig wie die anderen. Ich musste
aufgrund der Erkrankung alles ganz ruhig an-

gehen, obwohl ich vom Gefiihl genauso wild
war wie die anderen, das aber nicht ausleben
konnte. Das wurde auch nicht besser, als ich in
die Pubertit kam. Ich habe dann immer mehr
begonnen, gegen die Therapie zu rebellieren.

Inwiefern?

Ich habe den Nutzen und den Sinn nicht mehr
gesehen und die Therapie schleifen lassen.
Denn neben den Transfusionen musste man
damals auch eine subkutane Infusion ma-
chen, die mindestens acht Stunden dauert,
um tiiberschiissiges Eisen abzubauen. Ich hat-
te aber Besseres zu tun und wollte auch nicht
mit einer Pumpe am Arm herumlaufen.

Wann kam der Wendepunkt?

Viele meiner Freunde starben durch die Er-
krankung. Sie waren auch solche Chaoten wie
ich und machten die Therapie nicht richtig.
Als ich Anfang 20 war, war es auch bei mir fiinf
vor zwolf. Es stand miserabel um mich, und
die Arzte waren sich nicht sicher, ob ich iiber-
leben wiirde. Ich lag heulend in der Klinik,
denn ich wusste, dass es zu Ende geht, und
sagte zu mir selbst: ,Du hast es nicht mal pro-
biert Ich habe mir die Trdnen weggewischt
und beschlossen zu kdmpfen. Ich wollte leben
und durfte {iberleben. Von diesem Moment an
habeich alles dafiir getan und begonnen, mich
das erste Mal wirklich mit der Erkrankung aus-
einanderzusetzen. Ich habe alles gelesen, was
ich in die Finger bekam, und entwickelte mich
zu einem Experten auf dem Gebiet.

Was sind die grofiten Herausforderungen,
mit der Erkrankung zu leben?

Aus meiner Sicht ist es die Unsicherheit. Man
weif$ nicht, was die Zukunft bringt. Wird man
arbeiten konnen? Hat man die Kraft fiir Fami-
lie und Freunde? Wird man fit genug bleiben,
um das Leben zu meistern? Das sind Fragen,
die sehr belastend sein kénnen.

Kostas Tsourlis ist Vizeprasident der Patientenorganisation
SAM e. V, engagiert sich im Thalassamie Verein Ume. V,
ist Patient-Expert und mit der européaischen Thalassamie-
Organisation TIF sowie vielen Arzten vernetzt. Foto: privat

Haben Sie sich aus diesem Grund entschie-
den, anderen Betroffenen zu helfen?

Ja, denn da ich aus eigener Erfahrung sprechen
kann, habe ich einen anderen Draht zu Pati-
enten als ein Arzt. Natiirlich sind Arzte die Ex-
perten, aber im Praxisalltag fehlt oft die Zeit fiir
Erklarungen oder Verstdndnis. Besonders junge
Patienten miissen jedoch die Notwendigkeit
verstehen, warum es wichtig ist, die Therapie
zu machen und nicht aufzugeben. Durch diese
Hilfe habe ich das Gefiihl, meine Erkrankung
mehrmals zu besiegen. Zudem méchte ich an-
dere ermutigen, aktiv Teil der eigenen Therapie
zu sein, sich zu informieren, nachzufragen und
einfach Teil der Therapiegestaltung zu sein. Da
féllt mir ein Spruch ein, der es ganz gut trifft:
Egal wie stiirmisch die See ist, wenn man weif3,
man ist der Kapitdn, hat man das Ruder in der
Hand und alles unter Kontrolle.

Was mochten Sie zudem anderen Betroffe-
nen raten?

Bleib am Ball, tu dein Bestes und vernachldssi-
ge nie deine Therapie. Das ist das Fundament.
Erstens, damit du tiberhaupt leben kannst, und
auch fiir spater. Es gibt neue Therapien, die sehr
vielversprechend sind. Doch die Voraussetzung
dafiir ist, dass man noch keine Folgeschdden
hat. Man muss also versuchen, so gesund wie
moglich zu bleiben, um irgendwann vielleicht
geheiltzu werden. @

@0 0 0 0 0000000000000 00000000 00 00

Anlaufstellen fiir Betroffene

Betroffene von Beta-Thalassamie kdnnen
sich an den Verein fir seltene Andmien,
SAM e. V., oder an den Thalassamie Verein
Ulm e. V. wenden.

Weitere Informationen unter:
www.seltene-anaemien-
deutschland.de und www.thavu.de

oo e 00000000
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Neue Hoffnung fiir Patienten

Die Beta-Thalassamie ist eine seltene, genetisch bedingte Erkrankung, bei der im Korper Betrof-
fener zu geringe Mengen des roten Blutfarbstoffes Hamoglobin produziert werden. Die Folge ist
eine chronische Blutarmut, auch Anamie genannt, da sich instabile rote Blutkdrperchen (Erythro-
zyten) bilden, die bereits im Knochenmark zerfallen. Hat ein Patient von beiden Elternteilen das
genetische Merkmal flir eine Thalassamie geerbt, liegt bei ihm eine Thalassamie major oder eine
Thalassamie intermedia vor. Bei der Thalassamie major fihrt die Erkrankung im friihen Kindesalter
zu einer so schweren Blutarmut, dass sie unbehandelt lebensbedrohliche Folgen haben kann. Wir
sprachen mit der Kinderhamatologin Dr. Regine Grosse Uber die seltene Erkrankung.

Warum gilt die Beta-Thalassimie in
Deutschland als seltene Erkrankung?

Betroffen sind hauptsdchlich Menschen me-
diterraner, siudasiatischer und nahdostlicher
Herkunft. Da bei uns die Population von Men-
schen mit Migrationshintergrund steigt, hdufen
sich auch hierzulande die Félle. Dennoch ist die
Beta-Thalassdmie eine Erkrankung, die in der
offentlichen Wahrnehmung in Deutschland
kaum eine Rolle spielt, es gibt rund 600 bis 1.000
Betroffene in Deutschland. Aus diesem Grund
ist es wichtig, die Aufmerksambkeit fiir diese Er-
krankung zu erhéhen, da eine frithe Therapie
der Thalassdmie major lebensrettend sein kann.

Welche Symptome sind typisch?

Kinder mit einer Thalassimie major werden
in einem Alter von drei bis sechs Monaten auf-
féllig, da sie eine Blutarmut aufweisen. Zudem
konnen Gedeihstérungen und Erndhrungs-
probleme auftreten, im spiteren Verlauf auch
Knochenauffilligkeiten, wie verbreiterte Wan-
genknochen, eine vorgewolbte Stirm und im
Rontgenbild ein verbreiterter Schddelknochen.
Leider wird die Thalassimie major haufig zu
spat erkannt, sodass es zum Zeitpunkt einer Vor-
stellung im Krankenhaus bereits zu Organver-
grofierungen in Leber und Milz gekommen ist.

Wie kann man eine schnellere Diagnose-
stellung erreichen?

Das Neugeborenenscreening in Deutschland
schlief3t die Beta-Thalassdmie leider nicht mit
ein. Umso wichtiger ist, dass die Awareness

Dr. Regine Grosse
Padiatrische Hamatologin und
Onkologin

sowohl bei Gynékologen als auch bei Kinder-
arzten steigt, damit die Erkrankung frithzeitig
erkannt und therapiert wird.

Warum auch bei Gynikologen?

Da Frauen mit nur einem Genmerkmal (Tha-
lassdmie minor) eine leichte Animie aufwei-
sen, die allerdings hdufig mit einem Eisenman-
gel verwechselt wird, sollten Patientinnen aus
den vorher genannten Risikogebieten mit einer
Andmie, die nicht auf Eisengaben anspricht,
auf das Vorliegen einer Thalassdmie getestet
werden. Sollte die Patientin an einer Thalas-
simie minor leiden, muss auch der Partner
bzw. Kindsvater getestet werden. Sind beide
Elternteile Trager einer Thalassdmie-Mutation,
besteht fiir das zu erwartende Kind eine Wahr-

scheinlichkeit von 25 Prozent, dass es von bei-
den Elternteilen das Genmerkmal geerbt hat
und an einer Thalassdmie major leidet.

Wie wird die Thalassimie major behandelt?
Die klassische symptomatische Therapie ist die
Transfusionstherapie. Um im weiteren Verlauf
eine Eiseniiberladung infolge der Transfusions-
therapie zu verhindern, wird eine Eisenchelat-
therapie durchgefiihrt. Eisen gehort zu den
Schwermetallen und kann ansonsten nicht aus-
geschieden werden. Eine Stammzelltransplan-
tation kann eine Thalassdmie major dauerhaft
heilen. Diese sollte méglichst bereits im Kin-
desalter durchgefiihrt werden, da mit zuneh-
mendem Alter bereits Organschidden auftreten
konnen und die Stammzelltransplantation mit
mehr Risiken verlaufen kann. Neu zugelassen
ist eine Gentherapie, mit der es moglich ist, die
Beta-Thalassdmie major ursdchlich zu behan-
deln, ohne dass dafiir eine Stammzellspende
von einem passenden Spender erforderlich ist.
Dabei werden im Labor die von dem Patienten
entnommenen Stammzellen verdndert und
anschlieffend die modifizierten Stammzellen
dem Patienten iiber die Blutbahn zugefiihrt.
Diese Methode hat den Vorteil, dass der Patient
seine eigenen Stammzellen zuriickbekommt
und es so nicht zu AbstofSungsreaktionen kom-
men kann. Auch hier ist eine Chemotherapie
notwendig, um Platz im Knochenmark fiir die
korrigierten korpereigenen Stammzellen zu
schaffen. @
Redaktion Emma Howe

Finde deinen
Weg!

Die Website www.

findyourbetathalpath.de
hat das Ziel, dich in deinem
Alltag und bei Terminen mit
deinem Arzt und deinem
Therapeuten zu unterstiit-
zen. Du findest Ideen,
Tipps und inspirierende
Geschichten von anderen
Betroffenen sowie me-
dizinische, rechtliche oder
inspirierende Informationen
zur Erkrankung Beta-
Thalasséamie.
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Paroxysmale Nachtliche Hamoglobinurie

PNH: Eine seltene Blutkrankheit
mit vielen Gesichtern

Erschopfung, Kopf- und Bauchschmerzen sind Beschwerden, die wohl viele Menschen ken-
nen. Doch was ist, wenn sie nicht weggehen oder immer wiederkommen? Dass sich auch
eine ernste Erkrankung wie die Paroxysmale Nachtliche Hamoglobinurie, kurz PNH, hinter
so unspezifischen Symptomen verstecken kann, ist vermutlich den wenigsten bewusst.

Dieser Artikel wurde in Zusammenarbeit mit

it Midigkeit und Ab-

geschlagenheit ging es

los, Bauchkrampfe folg-

ten, doch erst als noch

Atembeschwerden hin-

zukamen, wurden die
Behandelnden stutzig: Immer wieder berich-
ten Betroffene, dass es Jahre brauchte, bis bei
ihnen die Paroxysmale Néchtliche Hdmoglo-
binurie richtig diagnostiziert wurde. Dazwi-
schen liegt ein Leidensweg voll Unsicherheit,
Einschriankungen und der Belastung durch
Symptome.

Diagnostik per Blutprobe

PNH macht es weder Betroffenen noch Be-
handlern einfach. Die Erkrankung ist selten,
man geht von einer Inzidenz von ein bis zwei
Betroffenen unter einer Million Menschen aus.
Auch die vielen unterschiedlichen Gesichter
der PNH erschweren den richtigen Anfangs-
verdacht. Manche Betroffene haben nur we-
nige unspezifische Beschwerden, andere sind
von einer Vielzahl stirkerer Symptome betrof-
fen. Zudem gibt es kein klassisches Erkran-
kungsmuster: Eine PNH kann jeden in jedem
Alter treffen, auch wenn eine leichte Haufung

Foto: Adobe Stock

SO umgesetzt.

strength

um das 30. Lebensjahr herum gegeben ist.
Hat der behandelnde Arzt oder die Arztin die
richtige Vermutung, geht es allerdings recht
schnell. Standard der PNH-Diagnostik ist die
durchflusszytometrische Untersuchung einer
Blutprobe, bei der das Fehlen bestimmter Zell-
eigenschaften nachgewiesen wird.

2)

Ich fiihlte mich
mehr und mehr er-
schopft, miide und

ausgelaugt.”

Wihrend sich nur bei etwa 25 bis 40 Prozent
der PNH-Patienten die namensgebende Ha-
moglobinurie mit einer braunrétlichen Fér-
bung des Urins nach Ruhezeiten zeigt, sind
100 Prozent von einer Andmie betroffen. Rund
96 Prozent berichten iiber Fatigue, das chro-
nische Miidigkeitssyndrom, das eine Teilhabe

am Sozial- und Arbeitsleben erschwert. Denn
anders als der Name ,Miidigkeitssyndrom”
vermuten liefie, ist Fatigue viel mehr als das. Es
ist ein bleierner Erschopfungszustand, der sich
durch Schlaf und Ausruhen kaum mindern
lasst. Schon kleinste Aktivitdten konnen bei Fa-
tigue {iberlastend sein.

PNH ist heute gut behandelbar

Wichtig fiir Betroffene: Eine symptomatische
PNH muss behandelt werden, da sonst Folge-
schéden drohen. Allerdings ist sie mittlerweile
gut behandelbar. Medikamente und weite-
re Behandlungsoptionen kdénnen zahlreiche
Krankheitssymptome lindern. Bei einem Teil
der Patienten kommt eine zielgerichtete The-
rapie zum Einsatz, bei der das Komplement-
system, also ein Teil des Immunsystems, me-
dikamentds gehemmt wird, um den Zerfall
der roten Blutkdrperchen zu stoppen. Dafiir
stehen C5- und C3-Inhibitoren zur Verfiigung.
C5-Inhibitoren werden alle zwei bis acht Wo-
chen per Infusion verabreicht, wihrend C3-
Inhibitoren subkutan unter die Haut gegeben
werden, was unkompliziert und fiir Betroffene
selbststdndig machbar ist, ob zu Hause oder
unterwegs.

Ein Gefiihl von Gliick ...

... wenn jemand da ist. Dies mochte
die Stiftung lichterzellen jedem
vermitteln, der von Paroxysmaler
Nachtlicher Himoglobinurie und
Aplastischen Syndromen betroffen
ist.

Redaktion Leonie Zell

Die Stiftung lichterzellen wurde vor zehn Jahren
von Hans-Jiirgen Riegel gegriindet. Anlass dafiir
war die Erkrankung seiner Tochter an Paroxys-
maler Néchtlicher Himoglobinurie (PNH) und
Aplastischer Andmie (AA). Ziele der Stiftung sind
es, die Forschung zu férdern, um die Diagnose

und Behandlung von PNH und aplastischen
Syndromen zu verbessern, auf die Erkrankungen
aufmerksam zu machen und Patienten und ihre
Angehorigen konkret zu unterstiitzen.

Hilfe durch Patienten und Mediziner

Das tut sie, indem sie ausfiihrlich tiber die Er-
krankungen informiert und Hilfestellungen gibt.
Ziel ist es, dass Betroffene ein umfangreiches
Verstdndnis ihrer Situation erhalten und hier-
durch Sicherheit im Umgang mit ihrer Erkran-
kung entwickeln. Gleichzeitig sollen die vielen
offenen Fragen beantwortet werden, auf die oft-
mals nur spezialisierte Arzte eine Antwort haben.
Dies mochte die Stiftung durch folgende Projekte
erreichen:



Dass es heute verschiedene
Therapien gibt, ist ein Se-
gen: Noch in den 1990er-

Jahren verstarb die Hdilfte

der Betroffenen innerhalb

von zehn Jahren nach

Diagnose. In den friihen
2000er-Jahren verldingerte
sich diese Zeit auf 20 Jahre.

Heute konnen Patienten

unter einer Therapie die

gleiche Lebenserwartung

wie Gesunde haben.

Ergdnzend zu den zuvor beschriebenen Thera-
pien stehen unterstiitzende Mafinahmen zur
Verfligung. So kann die Abgeschlagenheit oft
durch Transfusionen gemindert werden, Blut-
verdiinner senken das Thromboserisiko. Durch
die kompensatorisch verstdrkte Neubildung der
roten Blutkorperchen liegt aufSerdem ein ver-
mehrter Bedarf an Folsdure und ggf. auch Vita-
min B12 vor.

Informationen und Anlaufstellen

Hilfe erhalten Betroffene an Zentren, die auf die
Diagnose und Behandlung seltener Erkrankun-
gen wie der PNH spezialisiert sind. Adressen
findet man auf den Websites der Selbsthilfegrup-
pen fiir PNH. Diese sind generell ein wichtiger
Anlaufpunkt: Hier erhalten sowohl Betroffene
als auch Angehdrige nicht nur umfassende, ak-
tuelle Informationen tiber die PNH, ihren Verlauf
sowie den Umgang mit der Krankheit im Alltag,
sondern haben dariiber hinaus auch die Mog-
lichkeit, sich mit anderen auszutauschen. Ge-
rade Letzteres empfinden viele als hilfreich, um
besser mit der PNH zurechtzukommen. @

* Zitat eines PNH-Betroffenen

Patienten-Helpline: Unter der Nummer 0221/57
77 22 76 erhalten Betroffene und Angehorige, je-
den Mittwoch zwischen 16 und 18 Uhr, umfang-
reiche Informationen und ein offenes Ohr beziig-
lich ihrer Erkrankung.

Informationsangebote: Die Internetseite, die
Social-Media-Plattformen sowie Videos, in denen
spezialisierte Arzte Patientenfragen beantworten,
sollen dazu beitragen, dass Betroffene umfassend
und aktuell informiert sind.

Patientenausweis: Der Ausweis im Scheclkar-
tenformat soll Patienten im Notfall schnell als
Menschen mit bestimmten gesundheitlichen Ri-
siken identifizierbar machen.

Patientenpass: Der Pass dient Erkrankten als Er-
satz fiir einen Arztbericht bei einem unbekannten
Arzt (z. B. im Urlaub oder in der Notaufnahme).
Basis-Kit: In dem PNH/AA-Basis-Kit finden Be-
troffene viele Informationen und praktische Hil-
fen, die ihnen eine erste Orientierung nach der

Was ist PNH?

Thrombosen fiihren.

Typische Symptome der PNH

Fatigue,
auch Erschépfungssyndrom
genannt, tritt zum Zeitpunkt der

PNH-Betroffenen auf.

Schluckstorungen
Durch eine Verkrampfung der
Speiserohre kann es zu Stérungen
beim Schlucken, auch Dysphagie
genannt, kommen.

Hilfe fiir Betroffene

Unterstiitzung zum Downloaden

Checklisten fir Arztgesprache.

Diagnosestellung geben sollen. Das Kit besteht
aus einem Ordner mit einem Leitfaden nach Erst-
diagnose, einem Fatigue-Tagebuch, einer Uber-
sicht aller Behandlungszentren, einem Pillendo-
sen-Schliisselanhdnger fiir Notfallmedikation,
dem Patientenpass und -ausweis sowie weiteren
Patientenbroschiiren und einem USB-Stick mit
ergdnzenden Inhalten.

Forderung der Selbsthilfe: Die Stiftung bietet
Betroffenen die Moglichkeit, sich gegenseitig zu
unterstiitzen und auszutauschen. Im moderier-
ten Selbsthilfeforum kann dies online geschehen
- oder iiber ,,Find your Buddy’, eine Vernetzungs-
plattform, durch die Betroffene regional Gleichge-
sinnte finden konnen.

Reisekostenzuschuss: Um eine bei seltenen
Krankheiten empfohlene drztliche Zweitmeinung
einzuholen, bei einem Spezialisten, der mogli-
cherweise weit weg tétig ist, konnen Betroffene
einen finanziellen Zuschuss zur Reise erhalten.

Andmie
Die Blutarmut kann sich durch
ein Schwachegefihl, Midigkeit,
Diagnose bei bis zu 96 Prozent aller Abgeschlagenheit und Kurzatmig-
keit dulern.

Hamoglobinurie
Ausscheidung des
roten Blutfarbstoffs

(Hamoglobin)
iber den Urin

Mehr auf www.lebenmit.de | 17

Informationen zur PNH

= PNH steht fiir ,Paroxysmale Nachtliche Hamoglobinurie".

= Es handelt sich um eine seltene, nicht vererbbare Erkrankung des blutbildenden
Systems, die in jedem Alter auftreten kann.

= Die roten Blutkorperchen werden bei PNH vom eigenen Immunsystem zerstort,
weil ihnen Schutzproteine fehlen. Das kann u. a. zu Blutarmut, Fatigue und

= Im Verlauf der letzten Jahre hat die Forschung groRe Fortschritte gemacht.
Medikamente machen die PNH heute gut beherrschbar und behandelbar.

Bauchschmerzen
sind bei PNH-Patienten
meist wiederkehrend
und konnen krampfartig
sein.

Atemnot,
auch Dyspnoe genannt,
tritt bei PNH-Patienten auf.
Ausldser ist haufig korperliche
Belastung.

Auf der Website www.my-pnh.de mochte Sobi Menschen mit PNH und deren
Angehdrigen hilfreiche Informationen und Tipps auf ihrem Weg zu einem selbst-
bestimmten Leben mit PNH geben. Sie finden auf der Website hilfreiches Wissen
flr den Alltag und den Umgang mit Symptomen der PNH.

Auf www.my-pnh.de/service finden Sie niitzliche Materialien, wie die PNH-
Broschire, den Fatigue-Ratgeber, das Symptom-Tagebuch und

lichterzellen-Wochenende: Einmal im Jahr orga-
nisiert die Stiftung ein Wochenende fiir Patienten
und Angehérige, um die Gemeinschaft und den
Umgang mit der Krankheit zu férdern.
Interessenvertretung: Die Stiftung engagiert sich
fiir Patienten und deren Rechte - sowohl individu-
ell (z. B. wenn eine Krankenkasse eine leitlinien-
basierte Behandlung verweigert) als auch natio-
nal und international, um Patienteninteressen in
der Forschung zu vertreten. @

Weitere Informationen unter:
www.lichterzellen.de
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Sichelzellkrankheit

»Eine friihe Behandlung
rettet Leben”

Uber 300.000 Kinder mit Sichelzellkrankheit kommen jedes Jahr vor allem in Subsahara-
Afrika, aber auch in einigen Landern Asiens und Stidamerikas zur Welt. Unbehandelt
verkUrzt die Sichelzellkrankheit die Lebenserwartung — vor allem aufgrund der damit

verbundenen hohen Kindersterblichkeit. In Deutschland ist die Sichelzellkrankheit eine
seltene Erkrankung, es gibt rund 3.200 Betroffene. Durch die groRen Migrationsbewe-
gungen gewinnt sie aber auch bei uns an Bedeutung und Aufmerksamkeit. Oberarztin

Lena Oevermann behandelt junge Patienten mit dieser genetisch bedingten Erkrankung.

Frau Dr. Oevermann, was ist die Sichel-
zellkrankheit?

Die Sichelzellkrankheit ist eine bei uns sel-
tene, genetisch bedingte Blutkrankheit.
Zuerst aufgetreten ist diese genetische Ver-
dnderung wahrscheinlich auf dem afrikani-
schen Kontinent und hat sich aufgrund des
Uberlebensvorteils von Anlagetriigern der
Erkrankung gegeniiber Malaria vor allem in
Lindern im westlichen Afrika, dem Nahen
Osten, Indien und im stidlichen Mittelmeer-
raum verbreitet. Bei der Erkrankung fiihrt
eine vertauschte Aminosdure dazu, dass sich
falscher roter Blutfarbstoff bildet. Das Ha-
moglobin, das fiir den Sauerstofftransport in
unserem Korper zustdndig ist, verklebt und
bildet Fasern, die die roten Blutkérperchen
schéddigen: Sie bekommen statt der gesun-
den runden die sichelférmige Form. Diese
Sichelzellen zerfallen schneller als gesunde;
zugleich verfangen sie sich schneller in der
Blutbahn, was zu Gefafdverschliissen tiberall
im Korper bis hin zu Schlaganfillen und In-
farkten fithren kann.

Wie wird die Sichelzellkrankheit diagnos-
tiziert?

Wichtig ist, dass Kinderdrzte {iiberhaupt
daran denken und hellhdrig werden, wenn
Kinder mit Migrationshintergrund mit
Schmerzkrisen, oft im Bereich des Brust-
korbs, im Bauch oder den Extremitidten, zu
ihnen kommen. Dann sollten Bluttests und
die sogenannte Himoglobinelektrophorese
erfolgen. Seit Mérz 2021 ist die Sichelzell-
krankheit Teil des Neugeborenenscreenings
in Deutschland und wird somit bereits bei
der U2 festgestellt. Das ist grofartig, weil
frithzeitig mit der Therapie begonnen wer-
den kann und wir die Eltern schulen kén-
nen, schon bevor es ein medizinisches Pro-
blem gibt.

Redaktion Emma Howe

Dr. Lena Oevermann
Leiterin der Ambulanz des Zent-
rums fiir Hamoglobin-
erkrankungen der Charité —
Universitatsmedizin
Berlin

Wie verlduft die Behandlung?

Diese sollte im Idealfall von einem spezi-
alisierten Behandlungsteam durchgefiihrt
werden, das eng mit Haus- und Kinderirz-
ten zusammenarbeitet. Fiir einen giinstigen
Verlauf ist es wichtig, dass Betroffene und
Angehorige umfassend iiber die Krankheit
und Therapie aufgeklédrt sind und sich auf
die Behandlung einlassen.

Eine Heilung der Sichelzellkrankheit ist nur
durch eine Stammzelltransplantation moglich.
Aufgrund moglicher Risiken und fehlender
Spender geschieht dies allerdings nur selten.
Zur Standardbehandlung gehort das Chemo-
therapeutikum Hydroxycarbamid, ein Krebs-
medikament, das dafiir sorgt, dass der Orga-
nismus mehr vom unbeeintrachtigten , fetalen”
Hamoglobin bildet, dessen Bildung sonst bei
Kindern von der Geburt bis zur Vollendung
des ersten Lebensjahres langsam abgeschaltet

wird. Dieses ,Babyhdmoglobin“ reduziert die
Sichelzellen um zehn bis 30 Prozent und sorgt
fiir einen besseren Blutfluss im Korper. Dadurch
werden Krisen und Infarkte verringert, man er-
zielt jedoch keine vollstindige Symptomfrei-
heit. Rund 20 Prozent der Patienten sprechen
leider nicht auf das Medikament an.

Eine neue Therapie macht Hoffnung.

Es gibt verschiedene Ansidtze. Es gibt neue
Medikamente in der Entwicklung, die das
Hamoglobin stabilisieren und Verformungen
verhindern sollen, und andere, die das An-
docken der Sichelzellen an den Blutgefifien
verhindern und dadurch Krisen vermeiden
sollen. Die aus meiner Sicht grofite und span-
nendste Entwicklung der letzten Jahre ist eine
neu zugelassene Gentherapie. Hier werden im
Labor genetische Fehler in zuvor entnomme-
nen Knochenmarkstammzellen der Patienten
korrigiert, sodass Hamoglobin wieder korrekt
produziert werden kann und sich keine si-
chelférmigen Blutkérperchen mehr bilden.
Der Vorteil ist, dass man keinen Spender mehr
braucht, sondern dem Patienten seine Blut-
stammzellen entnimmt. Auch hier ist eine
Chemotherapie notwendig, um Platz im Kno-
chenmark fiir die korrigierten korpereigenen
Stammzellen zu schaffen. Das ist ein neuer
und aus meiner Sicht sehr schlauer Ansatz
und eine grofle Hoffnung fiir Patienten auf ein
normales Leben.

Sie setzen sich stark fiir Aufkldrung ein.
Wie kam es zu diesem Engagement?
Aufkldrung ist wichtig - hierzulande, aber
auch global. Durch die vielen Kinder, die zu
uns in die Ambulanz kommen, habe ich auch
den hohen globalen Bedarf gesehen. Wir ha-
ben hier in Deutschland die Chance, so vie-
len Menschen weltweit zu helfen - und das
ist mein Ansporn. @



Ich mochte, dass
kein Kind das Leid
erfahren muss, was

ich durchlebt habe”

Als Giuseppe Santamaria von der Schaukel fiel und
schreckliche Schmerzen hatte, wusste noch niemand,
dassereine potenziell todliche Erkrankung in sich tragt.

Redaktion Emma Howe

Herr Santamaria, Sie haben die Sichelzell-
krankheit. Konnen Sie sich daran erinnern,
wann Sie diese erstmals wahrgenommen
haben?

Ja, sogar noch sehr genau. Damals war ich vier
Jahre alt und fiel von der Schaukel. Ich hatte
schreckliche Schmerzen, doch meine Eltern
und auch die Arzte dachten, es sei von dem
Sturz. Dass dies meine erste Schmerzkrise
war, wusste damals niemand.

Leider blieb es nicht bei dieser einen
Schmerzkrise.

Nein, von da an hatte ich sie regelmifiig. Ich
habe Fufiball gespielt und hatte danach eine
Schmerzkrise. Ich ging schwimmen und hat-
te danach eine Schmerzkrise. Ich strengte
mich einfach etwas mehr an und hatte eine
Schmerzkrise.

Wie fiihlt sich eine Schmerzkrise an?
Schmerzkrisen sind, wie der Name verrét, ex-
trem schmerzhaft. Es fithlt sich an, als wiirde
man von innen explodieren, es brennt und tut
tiberall hollisch weh. Dabei kann der Schmerz
sich an jeder Stelle des Korpers befinden
und nur einige Sekunden oder iiber Wochen,
manchmal sogar Monate hinweg andauern.

Konnte IThnen niemand helfen?

Damals leider nicht. Bei jeder Krise gingen
meine Eltern mit mir zum Arzt oder ins Kran-
kenhaus - und horten immer das Gleiche: ,, Ihr

Sohn hat nichts, er ist einfach nur sensibel.
Dass ich teilweise vor Schmerzen schrie, mich
nicht mehr bewegen konnte und tagelang
weinte, interessierte die Arzte einfach nicht.
Meine Eltern sind fast verzweifelt und ich zog
mich immer mehr zurtick.

Bitte gehen Sie niher darauf ein.

Es gab Monate, in denen ich drei Wochen am
Stiick Schmerzkrisen hatte. Irgendwann ging
ich dann einfach nicht mehr raus, aus Angst
vor der ndchsten Schmerzkrise. Wahrend die
anderen Kinder ihre Kindheit genossen ha-
ben, wurde ich immer trauriger - ich habe
sehr unter der Situation gelitten.

Wann haben Sie eine Diagnose erhalten?

Als ich zehn war, fanden Arzte endlich den
Grund heraus, helfen konnten sie mir aller-
dings immer noch nicht. Doch sie kldrten mei-
ne Eltern und mich iiber die Sichelzellkrank-
heit auf und prophezeiten, dass ich meinen 18.
Geburtstag wohl nicht erleben wiirde. Das riss
meinen Eltern und mir den Boden unter den
FiifSen weg. Ich hatte grofie Angst zu sterben.

Zum Gliick haben die Arzte nicht recht be-
halten. Heute sind Sie 55 Jahre alt.

Als ich 15 Jahre alt war, konnte ich eine The-
rapie beginnen, und ich hatte das Gefiihl,
endlich am Leben teilhaben zu kénnen. Zum
einen wegen der Therapie, aber auch weil ich
meinen Korper besser kennengelernt habe.

Was sind die grofiten Herausforderungen
fiir Sie?

Durch die Krankheit sind fast alle meine Kno-
chen kaputt. Wenn ich versuche zu laufen,
schaffe ich zwei Minuten, danach geht es nicht
mehr und ich muss eine Pause machen. Ein
normales Leben ohne Schmerzen werde ich
niemals fithren kdnnen, doch ich habe akzep-
tiert, dass Schmerzen zu meinem Leben geho-
ren, und habe gelernt, fiir die kleinen Dinge
des Lebens dankbar zu sein.

Sie sind sehr aktivim Verein IST e. V. und es ist
Thnen ein grofdes Anliegen, die Bekanntheit
der Sichelzellkrankheit zu erh6hen. Warum?
Ich mochte, dass kein Kind das Leid erfahren
muss, was ich durchlebt habe. Aus diesem
Grund setze ich mich fiir Aufkldrung ein.

Was wiinschen Sie sich fiir die Zukunft?
Dass es Betroffene kiinftig besser haben, als ich
es hatte. Neue Therapien werden ein normales
Leben ermoglichen. Das kommt fiir mich lei-
der zu spit, aber fiir andere, junge Betroffene
kann das vielleicht ihr Leben verdndern. @

Anlaufstelle fiir Betroffene

Die Interessengemeinschaft IST e. V. ist
eine Selbsthilfegruppe von Angehdrigen
und von Betroffenen der verschiedenen

. Thalassamien und Sichelzellkrankheiten.

Weitere Informationen: www.ist-ev.org

REALTALK!

Wir missen dir nicht erzéhlen,
wie es sich anfihlt, mit
Sichelzellkrankheit zu leben.

Aber auf der der ,Realtalk!
Sichelzellkrankheit”-Website
findest du z. B. Berichte von
anderen Betroffenen und
dariiber, wie sie mit ihrer
Erkrankung umgehen. Das kann
auch dir Inspiration und neue
Impulse geben - fir dein Leben

mit Sichelzellkrankheit. [=]

Weitere Informationen auf:
www.realtalk-
m sichelzellkrankheit.de
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Hamophilie

Blut ver-
bindet alle

ie Deutsche Hamophiliege-
sellschaft (DHG) wurde von
Betroffenen, Angehérigen und
Arztenim Jahr 1956 gegriindet
und zahlt derzeit rund 2.300
Mitglieder. Das Hauptanliegen
der bundesweiten Interessengemeinschaft
der an einer angeborenen oder erworbe-
nen Blutungskrankheit Leidenden, ihrer
Angehorigen sowie ihrer medizinischen
und sozialen Betreuer ist es, die Lage aller
in Deutschland lebenden Blutungskranken
— vom Saugling bis zum Rentner — und ih-
rer Angehorigen zu verbessern. Dieses Ziel
verfolgt die DHG durch die Férderung

« der arztlichen und psychosozialen
Betreuung, Versorgung und Beratung

+ der medizinischen Forschung

« des Erfahrungsaustausches

+ sozialer MalRnahmen

- der Offentlichkeitsarbeit.

Um eine groitmaogliche Praparatesicher-
heit sowie die hohe Qualitat der Hamo-
philiebehandlung in Deutschland auch fiir
die Zukunft sicherzustellen, steht die DHG
regelmanig im Austausch mit Behandlern,
Krankenkassen und Pharmafirmen. Zudem
unterstitzt die DHG den Aufbau des Deut-
schen Hamophilieregisters (DHR).

Derzeit gibtes innerhalb der DHG 17 Regio-
nalgruppen mit eigenen Vertrauensmitglie-
dernund Jugendvertretern flachendeckend
in Deutschland — von Hamburg bis Bayern.

Aktuelle Informationen erhalten die Mitglie-
der Uberdie DHG-Homepage, diemehrmals
jahrlich erscheinenden Hamophilie-Blatter
sowie einen elektronischen Newsletter.

Uber die Geschéftsstelle kdnnen zahlrei-
che Informationsbroschiren und Son-
derdrucke zu einzelnen Themengebieten
bezogen werden. Zudem gibt es auf der
Internetseite der DHG Infofilme und wei-
tere Informationen rund um verschiedene
Bluterkrankungen, wie: Hamophilie, Von-
Willebrand-Erkrankung, ~ Thrombotisch-
thrombozytopenische Purpura (TTP) und
Immunthrombozytopenie (ITP) sowie wei-
teren Gerinnungsstorungen.

Informieren Sie sich weiter unter:
www.dhg.de

Foto: privat

Ein Leben (fast)
ohne Einschrankung

Schon vor Yannic Romers Geburt wussten seine Eltern von
der Diagnose: Der heute 22-Jahrige hat Hamophilie, eine
erblich bedingte Gerinnungsstorung des Blutes, bei der
dem Korper ein Gerinnungsfaktor fehlt, der medikamentos
zugeflhrt werden muss. Im Interview berichtet er von sei-
nem Alltag — der, dank neuer Therapiemdglichkeiten, kaum

Einschrankungen hat.
Redaktion Miriam Rauh

Herr Rémer, wie ist das Leben mit Ha-
mophilie?

Ich empfinde die Hdmophilie nicht als Be-
lastung. Sie gehort fiir mich einfach dazu.
Der Vergleich mit anderen, die keine Ha-
mophilie haben, fillt mir schwer, weil ich
es gar nicht anders kenne. Meine Eltern
haben mich von Anfang an dazu erzogen,
moglichst unabhéngig zu sein. Als Kind
konnte ich dennoch manche Sachen nicht
machen. Fufiball spielen sollte ich bei-

spielsweise nicht. Aber zum Gliick war das
fiir meine Freunde nie ein Thema. Wenn
ich etwas nicht mitmachen konnte, haben
wir einfach etwas anderes unternommen.
Zwar muss ich mein Medikament immer
dabeihaben, aber auch das empfinde ich
nicht als Belastung. Natiirlich gibt es Si-
tuationen, in denen ich sorgféltig planen
muss, zum Beispiel wenn ich reise. Und
etwas komplizierter ist es, wenn ich auf
einem Festival bin: Ich muss das Medika-



ment zusammenmischen, bevor ich es mir
selbst spritzen kann, und brauche dann
einen ruhigen Ort, an dem das moglich
ist. Meist ziehe ich mich dafiir ins Auto zu-
riick, wenn ich unterwegs bin. Ich brauche
aber in der Regel keine besondere Kiihlung
fiir das Medikament. Auf Reisen habe ich
auch immer eine Bestdtigung vom Arzt da-
bei, damit bei einer Kontrolle niemand auf
falsche Gedanken kommt.

Wie geht Ihr Umfeld mit Ihrer Himophi-
lie um?

Meine Freunde wissen alle Bescheid, sie
sind da ganz entspannt und sehr verstind-
nisvoll. Meine Kol-
legen wissen wiede-
rum nichts von der
Hamophilie. Das
liegt aber vor allem
daran, dass ich im
Aufiendienst arbei-
te und entweder vor
Ort bei Kunden oder
im Homeoffice bin.
Man sieht mir die
Héamophilie nicht an
und ich erzdhle nicht
allen davon, weil ich
nicht anders behan-
delt werden mochte
als andere. Die Men-
schen, mit denen ich
viel zu tun habe, sind
eingeweiht.

Wie ist Ihre aktuelle
Therapie?
Ich bekomme eine

Auf Selbstbestimmit-
heit lege ich sehr
grofsen Wert, damit
ich moglichst wenig
eingeschrdnkt bin.
Mir ist auch das Ver-
hdltnis zu meinem
Arzt sehr wichtig. Ich
habe das Gliick, mich ™™ Leben

ldsst sich gut in meinen Alltag integrie-
ren. Als ich jiinger war, gab es noch nicht
so wirksame Medikamente wie heute. Das
heifdt, frither bekam ich alle zwei Tage
Spritzen. Das war deutlich anstrengender.
Aber aktuell gibt es nichts, was ich vermis-
sen wiirde. Das neue Medikament, das ich
nur alle vier Tage nehmen muss, bekam ich
vor vier Jahren, an meinem 18. Geburtstag.
Dass es genau auf diesen Tag fiel, war Zu-
fall, aber so weifs ich das Datum noch ge-
nau.

Was ist Ihnen fiir Ihre Therapie besonders
wichtig?
Dass ich sie mir

selbst  verabrei-
chen kann. Auf
Selbstbestimmt-
heit lege ich sehr

grofSen Wert,
damit ich mdg-
lichst wenig ein-
geschriankt  bin.
Mir ist auch das
Verhéltnis zu mei-
nem Arzt sehr
wichtig. Ich habe
das Gliick, mich
sehr gut mit mei-
nem Arzt austau-
schen zu konnen,
in beide Richtun-
gen. Wichtig ist
mir auch, dass die
Therapie keinen
groflen Raum in

einnimmt.

Prophylaxe mit Fak- s s
tor VIII. Dies ist ein sehr gut mlt meinem Wie stehen Sie
wichtiger Bestand- Ath austauSChen neuen Thera-

teil der Blutgerin-
nung; da er mir fehlt,
wird er ersetzt. Alle
vier Tage spritze ich
mir das Medikament
intravends. Ich kom-
me damit sehr gut zurecht.

Dass Sie sich selbst spritzen kénnen, gibt
Thnen sicher viel Unabhingigkeit. Wann
haben Sie das gelernt?

Meine Eltern haben mich als Jugendlicher
in ein spezielles Feriencamp geschickt.
Alle dort hatten Himophilie und ich lern-
te, mir das Medikament selbst zu spritzen.
Dass ich das kann, hat mir sehr geholfen,
als ich von zu Hause ausgezogen bin.

Wie ist Ihre Lebensqualitit mit der The-
rapie? Fiihlen Sie sich eingeschrénkt?

Bis auf die Tatsache, dass ich mir regelma-
3ig Spritzen geben muss, wiirde ich sagen:
Nein, es gibt keine Einschriankungen oder
einen Unterschied zu anderen. Der zeitli-
che Aufwand fiir die Therapie betrégt fiir
mich alle vier Tage etwa 15 Minuten, das

zu konnen, in beide
Richtungen.

pieoptionen ge-
geniiber? Sind
Sie offen dafiir?
Als ich vor ein
paar Wochen
bei meinem be-
handelnden Arzt war, hat er mich auf eine
neue Therapieform angesprochen, die nur
noch einmal wdchentlich gegeben wer-
den muss. Ich bin noch nicht ganz sicher,
weil ich mit meiner aktuellen Therapie
zufrieden bin, denke aber dariiber nach.
Die neue Therapie wiirde die Himophilie
noch weiter aus meinem Leben dréngen.
Das wiére ein Vorteil.

Haben Sie Tipps fiir andere Betroffene?
Gerade wenn man jung ist, sollte man
sich durch die Hamophilie nicht aufhal-
ten lassen. Natiirlich ist es wichtig, seine
Medikamente zu nehmen und auf sich zu
achten, aber man sollte sein Leben leben.
Feiern gehen, auf Festivals gehen, Freun-
de treffen, reisen ... mit ein bisschen Pla-
nung kann man alles tun! So wie andere
auch. @

Meine Gelenke-App

Die neue App fur
Hamophilie-Patienten

¢ Erforsche deine Gelenke:
Lerne mithilfe des 3D-Modells
mehr Uber Gelenkgesundheit
und Gelenkschaden.

Der Haimophilie-Begleiter

to go:

Mit der Meine Gelenke-App hast
du wichtige Informationen, Bro-
schuren und Flyer rund um deine
Hamophilie auch unterwegs im-
mer griffbereit.

» Dokumentiere in der App auf-
tretende Gelenkschmerzen, um die-
se mit deinem Arzt zu besprechen.

Im Notfallpass kannst du wichti-
ge Daten deiner Kontaktpersonen
und deines Behandlers hinterlegen.

Nutze die Checklisten-Funktion
als praktische Erganzung fur dei-
nen Alltag.

Die Meine Gelenke-
App ist jetzt im App
Store verfugbar.
QR-Code scannen
und kostenfrei her-

unterladen:
SODbI

rare strength
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Phosphatdiabetes

,Niemand kann
andern, dass er krank
ist, aber jeder kann
entscheiden, wie er

damit umgeht”

Die X-chromosomale Hypophosphatamie
(kurz XLH) ist eine seltene Erkrankung des
Bewegungsapparats, die durch Phosphatver-
lust gekennzeichnet ist, weshalb die Erkran-
kung auch Phosphatdiabetes genannt wird.
Wir sprachen mit Stefan Hotzl Uber sein

Leben mit der Erkrankung.

Redaktion Emma Howe

Herr Ho6tzl, Sie haben die seltene Erkran-
kung Phosphatdiabetes. Wann und wie wur-
de sie bei Ihnen diagnostiziert?

Bei mir wurde XLH kurz nach meiner Geburt
diagnostiziert, da meine Mutter ebenfalls be-
troffen ist und die Arzte mich direkt darauf
getestet haben. Hier hatte ich quasi Gliick im
Ungliick und musste nicht, wie viele andere
Betroffene von seltenen Erkrankungen, Mona-
te oder Jahre auf eine Diagnose warten.

Wie hat sich die Erkrankung entwickelt?

Die Erkrankung wurde im Kleinkindalter sicht-
bar. Mit dem Beginn des Laufens zeigten sich
O-Verformungen der Arme und Beine. Im Alter
von drei Jahren bekam ich Schienen auf beiden
Beinen. Die musste ich, aufier im Bett, stindig
tragen, bis ich sechs Jahre alt war. Mit meinem
siebten Lebensjahr begannen die ersten Ope-
rationen an den Beinen. Dabei wurde versucht,
die Beine gerade zu stellen. Ich verbrachte sehr
viel Zeit im Krankenhaus und trug oft monate-
lang einen Gips. Das hat sich bis zu meinem 17.
Lebensjahr kontinuierlich durchgezogen.

Wie haben Sie mit den Einschrinkungen ge-
lebt, und wie hat Thr Umfeld darauf reagiert?
Dadurch, dass ich es nicht anders kannte, war
das fiir mich normal. Zudem hatte ich das
Gliick, dass die Gemeinschaft bei uns immer
gepasst hat und ich nie als ,behindert“ abge-
stempelt wurde. Ich stand dann eben mit Gips
am FufSballplatz und habe meine Freunde an-
gefeuert. Zudem hatte ich immer einen star-
ken Riickhalt und Unterstiitzung von meiner
Familie. Das hat mich zu einem selbstbewuss-
ten und schlagfertigen Mann werden lassen,
der das Leben - trotz aller Hiirden - geniefien
kann.

Was waren und sind fiir Sie die grofdten He-
rausforderungen aufgrund Threr Erkran-
kung?

Ich bin 42 Jahre alt und hatte um die 40 Opera-
tionen, und nach wie vor sind meine Beine
meine grofite Herausforderung. Durch die
ganzen Operationen gab es einige Komplika-
tionen, wie beispielsweise das Kompartment-
syndrom. Noch heute muss ich regelmifig
operiert werden, und das wird laut meinem Or-
thopiden leider auch so bleiben. Meine grofiten
Schmerzpunkte sind die Beine und die Zéhne.

Inwiefern sind Thre Zihne betroffen?
Obwohl man alles tut, sie putzt, eine sehr in-
tensive Zahnpflege betreibt, sterben sie einfach
nacheinander ab. Mit fiinf Jahren war ich das
erste Mal mit einer schmerzhaften Zahnent-
ziindung beim Arzt, und 30 Jahre spéter wur-
den meine letzten Zdhne gezogen. Heute habe
ich im Unterkiefer Implantate und im Oberkie-
fer eine Vollprothese.

Fiihlten und fiihlen Sie sich medizinisch gut
betreut?

Mein Zahnarzt hat schon meine Mutter be-
handelt und kannte die Auswirkung der XLH
auf die Zdhne. Er wusste, was auf ihn und mich
zukommt. Mein Kinderarzt war wie ein Freund
fiir mich. Wir haben in der gleichen Gegend ge-
wohnt, und wenn wir uns nicht bei ihm in der
Praxis gesehen haben, wo ich sehr oft war, traf
man sich auf der Strafle und unterhielt sich. Bis
zu meinem 20. Lebensjahr war ich bei ihm in
Behandlung und fiihlte mich sehr gut betreut.
Danach war ich aufler bei meinem Ortho-
péden, beim Zahnarzt und ab und zu auf der
Endokrinologie eigentlich nirgends mehr. Der
Ubergang von der Kinder- in die Erwachsenen-
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medizin hat bei mir nicht so gut funktioniert.
Hier wiirde ich mir mehr Aufkldrung wiin-
schen - nicht nur fiir XLH-Patienten, sondern
fiir jeden chronisch Kranken.

Wie geht es Thnen heute?

Mir geht es gut. Ich fahre, wenn das Wetter
passt, jeden Tag 32 Kilometer mit dem Fahrrad
zur Arbeit und versuche, ein ganz normales
Leben zu fiihren. Ich humple etwas, aber sonst
sieht man mir meine Erkrankung nicht an.
Schmerzen sind mein stdndiger Begleiter, und
das wird wohl auch so bleiben, aber dank der
Therapie sind sie ertréglich.

Was méchten Sie anderen Betroffenen mit
auf den Weg geben?

Aus meiner Sicht ist das Wichtigste Akzeptanz
und Offenheit. Niemand kann dndern, dass er
krank ist, aber jeder kann entscheiden, wie er
damit umgeht. Ich habe mich dafiir entschie-
den, das Beste daraus zu machen. @

Anlaufstellen fiir Betroffene

Kontakte zu anderen Erkrankten helfen,

® denUmgangunddasLebenmitPhosphat-

diabetes zu erleichtern. Durch Gesprache
und Erfahrungsaustausch sammelt sich
eine Vielzahl an Wissen an, das von allen
Betroffenen fir die ,Hilfe zur Selbsthilfe"
genutzt werden kann.

Weitere Informationen flir
XLH-Patienten aus Deutschland unter:
www.phosphatdiabetes.de,

und fir Patienten aus Osterreich unter:
www.phosphatdiabetes.at



Mochte Ihr Kind

nicht lauten?

Bei Beinfehlstellungen, Wachstumsstorungen und Problemen mit
den Zahnen bei einem Kleinkind sollten Arzte an Phosphatdiabetes
(XLH) denken. Wir sprachen mit dem Kinderarzt und Spezialisten
fur Knochenerkrankungen im Kindesalter, Dr. Dirk Schnabel, Uber

diese seltene Erberkrankung.

Herr Dr. Schnabel, was ist XLH und was be-
deutet die Erkrankung fiir die Betroffenen?
Phosphatdiabetes ist eine angeborene Stérung
des Knochenstoffwechsels. Ein gesunder, fes-
ter Knochen besteht aus der Knochengrund-
substanz sowie aus einem bestimmten Ver-
héltnis von Calcium und Phosphat. Steht das
Mineral Phosphat nicht ausreichend zur Verfii-
gung, beeintrichtigt dies die Knochenstabilitit
und die Knochen werden weich. Es kommt
zu O- oder X-Beinstellungen in Kombination
mit einem verspédteten Laufbeginn, der durch
Kinderarzte zuweilen als Lauffaulheit abgetan
wird. Zudem sind betroffene Kinder haufig
etwas kleiner als andere Kinder im gleichen
Alter. Aber auch Zahnbein- und Zahnschmelz-
defekte mit Karies oder anderen Infektionen
im Zahnbereich bis hin zu Abszessen sind die
Folge.

Wie wird Phosphatdiabetes diagnostiziert?

Die Kombination von Beinfehlstellung, einem
verminderten Wachstum und Beinschmerzen
sollte Kinderarzte stutzig machen. Wenn diese
Symptomatik vorliegt, ist durch den behan-
delnden Kinderarzt eine Laboruntersuchung
mit Bestimmung des Phosphatwertes sinnvoll.
Wenn sich hier Auffélligkeiten zeigen, sollte eine
Weiterleitung an einen Kinderendokrinologen
erfolgen. Hier miissen weitere Blut-, Urin- und
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genetische Tests sowie Rontgenuntersuchun-
gen gemacht werden, um den Verdacht zu be-
stdtigen. Danach kann die Therapie beginnen.

Welche Behandlungsmdglichkeiten gibt es?

Friiher bestand die Standardbehandlung darin,
dem Korper das Phosphat in grofieren Mengen
durch Tabletten oder Trinklésungen, zusam-
men mit einem hochpotenten Vitamin D, zu-
zufiithren. Dies musste bis zu sechsmal am Tag
eingenommen werden, um einen bestimmten
Phosphatspiegel im Blut zu erreichen. Das
war fiir Kinder, Jugendliche und deren Fami-
lien nicht einfach und teilweise auch gar nicht
umzusetzen. Hinzu kamen Nebenwirkungen
wie starke Bauchschmerzen und Durchfil-
le, aber auch eine Verkalkung der Nieren. Seit
2018 gibt es jedoch eine neue Antikérperthera-
pie, die das Problem im Phosphatstoffwechsel
grundsitzlich behandelt. Bereits nach wenigen
Monaten kann es zu einer Normalisierung des
Knochenstoffwechsels und zur Ausheilung
der Knochenerkrankung kommen. Wird die
Erkrankung frith diagnostiziert, kann es dank
der Therapie zu einer spontanen Begradigung
der Beine kommen. Und es ist nicht, wie friiher,
eine Operation der teilweise erheblichen Fehl-
stellungen nétig. Hinzu kommt, dass die Thera-
pie einfach durchzufiihren ist, da das Arznei-
mittel nur alle zwei Wochen gespritzt werden
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Dr. med. Dirk Schnabel
Facharzt furr Kinder- und Jugend-
medizin, Padiatrische Endokrinologie
und Diabetologie, Leiter der Abteilung
Interdisziplinar des SPZ fir chronisch
kranke Kinder an der Charité —
Universitatsmedizin Berlin

muss. Diese gezielte Therapie ist ein riesiger
Therapiefortschritt, der eine enorme Verbesse-
rung der Lebensqualitit zur Folge haben kann.

Kommen wir zum Thema Transitionsme-
dizin. Wie kann es gelingen, Fehl- und Un-
terversorgungen zu vermeiden und jugend-
liche bzw. junge erwachsene Patienten in
einer spezialisierten Betreuung zu halten?
Im Kindes- und Jugendalter ist die entspre-
chende gesundheitliche, multiprofessionelle
Versorgung gut strukturiert. Hier haben wir in
Deutschland ein Register, das ich zusammen
mit meinem Kollegen Prof. Dieter Haffner seit
mehr als 20 Jahren leite. In diesem haben wir
aktuell 150 Patienten mit dieser Erkrankung,
bei denen alle wichtigen Organbeteiligungen
dokumentiert werden. Der Ubergang in den
Erwachsenenbereich ist auch fiir diese seltene
Erkrankung schwierig, denn es gibt nur sehr
wenige Spezialisten, die Erwachsene mit XLH
betreuen. Um keine Versorgungsliicke ent-
stehen zu lassen, sollte eine standardisierte
Uberleitung in die Erwachsenenmedizin, also
eine Transition, mit Fortfiihrung des einheitli-
chen XLH-Registers erfolgen. @

Gemeinsam konnen wir XLH

in den Fokus riicken

Dieser Artikel wurde in Zusammenarbeit mit

inhoa und Tia leben mit der

seltenen Stoffwechselerkran-

kung X-chromosomale Hy-

pophosphatidmie (XLH). Als

zwei von elf Betroffenen ha-

ben sie sich entschlossen, ihre
Geschichte in der virtuellen Ausstellung ,,Shine
a light on XLH" zu erzdhlen, um die Aufmerk-
samkeit fiir ihre Erkrankung zu erhéhen und
anderen Betroffenen Mut zu machen.

»Zu akzeptieren, dass XLH ein Teil von mir
ist, aber nicht alles, was ich bin, ist ein Wen-
depunkt in mir. Mir wurde klar, dass ich mich
nicht mehr schamen muss’, erzahlt Tia. Ainhoa
fahrt fort: ,Tatsache ist, dass ich diese Krankheit

umgesetzt.

habe und damit leben muss. Ich denke darii-
ber nach, eine Familie zu griinden, und hoffe
fiir meine Kinder, dass es ihnen deutlich besser
geht, wenn auch sie mit XLH geboren werden.”

Aufklirung fiir eine bessere Versorgung

Da XLH im Kindesalter héufig nicht erkannt
wird und die klinischen Manifestationen bei Er-
wachsenen nicht leicht zuzuordnen sind, ist ein
Bewusstsein fiir die seltene Krankheit bei medi-
zinischen Fachkriften essenziell.

Aus diesem Grund hat Kyowa Kirin die virtuelle
Ausstellung ,,Shine a light on XLH“ ins Leben
gerufen. Hier wird eine Mischung aus digitaler
Fotografie und konzeptionellem Make-up-De-

sign verwendet, um die Geschichten von Men-
schen zu vermitteln, die mit XLH leben. Da die
Krankheit durch den Phosphatmangel negative
Auswirkungen auf die Gesundheit von Kno-
chen, Muskeln und Gelenken hat, wurden die
Betroffenen von Make-up-Kiinstler James Mac
Inerney in leuchtenden Linien und Designs, die
die Ausstrahlung von Phosphor nachahmen, in
Szene gesetzt. @
Besuchen Sie noch heute
die virtuelle Ausstellung
www.shinealightonxlh.com/de
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Hereditares Angioddem

Den Attacken vorbeugen

In Deutschland leben schatzungsweise 1.600 Menschen mit einem diagnostizierten
hereditaren Angioodem (HAE). Typisch fiir die seltene genetische Erkrankung sind unkontrolliert
auftretende Schwellungsattacken an Haut- und Schleimhauten, die am ganzen Korper
vorkommen und im Halsbereich lebensbedrohlich werden kénnen. Die Attacken ahneln einer
allergischen Reaktion und viele Patienten mit HAE berichten davon, dass sie jahrelang immer
wieder Attacken hatten und niemand wusste, was die eigentliche Ursache war. Dabel ist HAE
eine zwar seltene, aber doch gut behandelbare Krankheit. Im Interview spricht Dr. Lisa Knipps,
die am HAE-Zentrum der Uniklinik Disseldorf arbeitete, Giber die Behandlung in zertifizierten
Zentren, die Wichtigkeit der Kommunikation zwischen Arzt und Patient und dartber, was neue
Therapieoptionen fUr die Lebensqualitat von HAE-Betroffenen bedeuten.

Dieses Interview wurde in Zusammenarbeit mit

Was genau ist HAE eigentlich?

HAE ist eine genetische, also eine vererbbare
Erkrankung, die letztendlich auf einen Enzym-
mangel zuriickzufiihren ist - es fehlt der soge-
nannte Cl-Esterase-Inhibitor. Dieser funktio-
niert bei den Patienten entweder nicht richtig
oder ist gar nicht vorhanden. Das sorgt bei den
Patienten dafiir, dass Fliissigkeit, die eigentlich
in den Gefdfen sein soll, in das umliegende Ge-
webe wandert und Schwellungen verursacht.

Durchschnittlich dauert die Diagnose eines
HAE achteinhalb Jahre. Woran liegt das?

Besonders bei seltenen Erkrankungen ist hdu-
fig das Problem, dass viele niedergelassene
Arzte die Krankheiten gar nicht kennen. In
Deutschland gibt es rund 50.000 Hausérzte.
Wenn man nun bedenkt, dass es nur 1.600

Dr. Lisa Knipps
Facharztin fr
Hals-Nasen-Ohren-Heilkunde

umgesetzt.

HAE-Patienten in ganz Deutschland gibt, dann
ist die Wahrscheinlichkeit, dass Ihr Hausarzt
noch nie einen Patienten mit HAE gesehen
hat, sehr hoch. Aus diesem Grund sind spe-
zialisierte Zentren fiir seltene Erkrankungen
sehr wichtig. Dort gibt es Arzte, die sich auf
seltene Krankheiten spezialisiert haben, diese
erkennen und dann auch addquat behandeln
konnen.

Am HAE-Zentrum in Diisseldorf arbeiten Arz-
te interdisziplindr zusammen und haben un-
ter anderem auch eine gemeinsame Sprech-
stunde mit HNO- und Hautérzten. Besonders
bei Patienten, bei denen die Diagnose noch
nicht gestellt ist und Nesselsucht eine Diffe-
renzialdiagnose ist, kann das sehr hilfreich
sein. Dadurch kénnen wir den Diagnoseweg
stark verkiirzen.

»,Das Leben geniefden”

Die plotzlichen Schwellungs-
attacken begannen bei Fran-
ziska von Werder bereits in
der Jugend. Im Interview
erzahlt sie, wie es ihr heute
geht.

Franziska, mit welchen Symptomen hat sich
die Erkrankung erstmals bei Ihnen gezeigt?
Meine erste Attacke hatte ich mit 14 Jahren.
Mit der Einnahme der Antibabypille bekam
ich Schwellungen im Gesicht, meine Lippe

war fiinfmal so dick und ich wurde sofort
ins Krankenhaus gebracht. Da meine Mutter
ebenfalls betroffen ist, war schnell klar, dass
ich auch HAE habe. Dieses ,,Gliick“ hat ja aber
nicht jeder. Ich weifi, dass viele Betroffene
von Arzt zu Arzt laufen und es teilweise Jahre
dauert, bis sie eine Diagnose erhalten.

Wie dufiern sich Attacken?

Bei mir sind es meistens Attacken an den
Extremitdten, an den Hidnden und Fiiflen.
Manchmal sind auch die Unterarme und
Ellenbogen betroffen. In den letzten Jahren
kamen Magenattacken hinzu. Dabei schwillt
der Magen an, was starke Magenkrampfe und
Erbrechen zur Folge hat.



Wie hat sich die Therapie in den letzten
Jahren verédndert?

Frither hatten wir das Ziel, die Attacken der
Patienten zu kontrollieren. Durch die neuen
Therapieoptionen, die den Fokus auf Prophy-
laxe legen, ist das Ziel, dass die Patienten gar
keine Attacken mehr bekommen.

Was bedeutet das fiir die Patienten?

Dass sie am normalen gesellschaftlichen Le-
ben teilhaben und ein ganz normales Leben
fithren konnen. Wir merken, dass die Patien-
ten durch die neuen Therapien deutlich mehr
im Leben stehen und das

auch geniefien konnen -

ohne die stindige Angst

vor einer neuen Attacke.

Neben der subkutanen
Therapie gibt es auch
die Maoglichkeit einer
oralen Langzeitprophy-
laxe. Was sind die Vor-
teile?

Die Anwendung ist
sehr einfach. Patienten
miissen nichts kiihlen,
miissen sich um den

machen, sind sehr mo-

bil und nicht gebunden F2OYMales Leben fiihren
konnen.

- das macht es natiirlich
insgesamt sehr attraktiv.
Aus diesem Grund ent-
scheiden sich viele Patienten fiir die orale
Therapie. Zudem profitieren Patienten, die
Angst vor Spritzen haben bzw. Angst davor,
sich selbst zu spritzen.

Wie wichtig ist aus Ihrer Sicht die Kommu-
nikation zwischen Arzt und Patient?

Besonders im Bereich HAE ist es sehr wich-
tig, dass sowohl Patienten als auch Arzte
zueinander offen sind und ehrlich mitein-
ander kommunizieren. Wir als Arzte kénnen
nur gut auf einen Patienten eingehen, wenn
er uns auch von seinen Sorgen oder Angs-
ten berichtet. Genau dafiir sind die Spezial-

Welche Herausforderungen gibt es fiir Men-
schen mit HAE?

Die Attacken machen das Leben weniger
planbar und kénnen theoretisch auch lebens-
bedrohlich werden. Personlich habe ich mich
aber nie wirklich eingeschrénkt gefiihlt. Durch
meine familidre Vorbelastung bin ich friih von
Experten betreut worden, die sich gut mit HAE
auskannten. Ich hatte immer meine Akutme-
dikation dabei und konnte ein relativ norma-
les Leben fiihren. Aber als ich in eine andere
Stadt gezogen bin, habe ich auch anderes er-
lebt. Da musste ich den Arzten erkliren, was
HAE ist und auch, dass manche Therapievor-
schldge nicht helfen, beispielsweise Kortison.

Wie werden Sie therapiert?
Anfangs hatte ich eine Akuttherapie. Immer
wenn ich eine Attacke hatte, bekam ich eine

HAE ist zum jetzigen
Zeitpunkt der Wissen-
schaft nicht heilbar,
doch wir konnen es so
gut behandeln, dass
Patienten, wenn sie gut
Transport keine Sorgen ejngestellt sind, ein ganz

sprechstunden gedacht. In dieser Zeit miis-
sen wir keine Patienten im Fiinfminutentakt
durchschleusen, sondern konnen uns Zeit
fiir langere Gesprdache nehmen. Und das soll-
ten Betroffene auch nutzen, denn nur dann
kann man gemeinsam die optimalen Thera-
pieentscheidungen treffen.

Warum sollten HAE-Betroffene die Atta-
cken dokumentieren?
Fiir uns als Behandler ist es sehr wichtig, dass
Patienten ihre Attacken gut dokumentieren.
Denn nur so konnen wir herausfinden, was
gut fiir den Einzelnen
funktioniert und was
nicht. Fiur die Doku-
mentation eignet sich
ein Attackentagebuch
oder die Attacken
werden einfach per
App dokumentiert.

Welchen Beitrag
konnen Initiativen
wie ,HAEllo zum
Leben“ bei der Auf-
klirung iiber HAE
leisten?

Initiativen wie ,HAEI-
lo zum Leben“ leisten
an zwei Fronten eine
sehr wichtige Arbeit.
Zum einen sorgen
sie fiir Aufklirung
zur Erkrankung und die Bereitstellung von
zielgerichteten und gepriiften Informati-
onen. Aber auch Patienten, die vielleicht
schon Jahre oder Jahrzehnte mit HAE leben,
kénnen von solchen Initiativen profitieren,
da sie so erfahren, welche neuen Optionen
es gibt und wie diese ihr Leben verbessern
konnen.

HAE ist zum jetzigen Zeitpunkt der Wissen-
schaft nicht heilbar, doch wir kénnen es so
gut behandeln, dass Patienten, wenn sie gut
eingestellt sind, ein ganz normales Leben
fiihren konnen. @

Schwellungen im Gesicht
Ihre erste Attacke hat Franziska
mit 14 Jahren.

zum Leben!

HAE Day Aktionswoche

Jetzt schon vormerken: Gemeinsam
mit der HAE Vereinigung e. V. und der
Initiative ,HAEllo zum Leben" findet
auch in diesem Jahr eine Aktions-
woche rund um den HAE-Tag statt.
Wir laden Sie daher herzlich ein, am
15.05., von 18 bis 19 Uhr, online mit
Experten zu diskutieren und sich in
ungezwungener Atmosphare zum
Thema ,Mit HAE erwachsen werden"
auszutauschen. Mehr Informationen
sowie Anmeldeoptionen finden Sie
unter: www.haellozumleben.de.

Wir freuen uns auf Sie!
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HAEllo zum Leben - eine Initiative der  nrgyis
BioCryst Pharma Deutschland GmbH  [m]F: %]

Weitere Informationen unter
ﬂ www.haellozumleben.de sowie auf
Facebook und Instagram @haellozumleben
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Stand 04/2024
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Spritze, intravends. Spéter bin ich auf ein sub-
kutanes Mittel gewechselt. Heute nehme ich
ein orales Medikament. Dadurch haben sich
die Haufigkeit und die Intensitét der Attacken
deutlich verringert und mein Leben ist wieder
planbarer.

Gibt es Situationen, in denen Sie sich einge-
schrankt fiihlen?

HAE schrinkt mich nicht mehr ein. Durch
meine Prophylaxetherapie fiihle ich mich un-
fassbar frei und kann ein ganz normales Leben
fithren. Ich mache alles, was Nichtbetroffene
auch konnen: Ich arbeite, mache Sport, gehe
feiern, fahre in den Urlaub und plane meine
Zukunft. Das Wichtigste ist, dass Betroffene
schnell eine Diagnose erhalten. @

Redaktion Leonie Zell
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Der Prognose zum [rotz:
y,Marlene ist auf einem
guten Weg“

Als Marlene auf die Welt kommt, ahnt niemand, welch schweres Gepack das Madchen
tragt. Eine Mittelohrentziindung bringt es sechs Monate spater ans Licht: Marlene ist
von der Stoffwechselkrankheit Glutarazidurie Typ | (GA-1) betroffen. Infekte, die flr
andere harmlos sind, 160sen bei GA-1 Krisen aus, die zu motorischen Schaden bis hin zu
schwersten Behinderungen flihren konnen. Die Prognose ist finster. Doch mithilfe von
Arzten und Therapien und dank der Liebe und des unermidlichen Einsatzes ihrer Fami-
lie, insbesondere ihrer Mutter Charlotte, erkampft sich Marlene ihr Leben.

Redaktion Miriam Rauh



Bei einer Mittelohrentziindung zeigte
sich, dass Marlene von Glutarazidurie
Typ I betroffen ist - was passierte damals?
Als sie die Mittelohrentziindung bekam,
war Marlene ein halbes Jahr alt. Im Grun-
de nichts Ungewdhnliches und auch nichts
Schlimmes, aber mein Instinkt sagte mir,
dass mehr dahintersteckt. Sie bekam
Krampfanfille und hatte ihre erste Krise,
die das Gehirn schédigte. Das erfuhren
wir, als die GA-1 bei Marlene diagnostiziert
wurde. Leider wurden Neugeborene in der
Schweiz bei ihrer Geburt noch nicht auf
diese Stoffwechselkrankheit getestet. Das
Screening wurde erst ein Jahr spéter einge-
fiihrt - fiir Marlene zu spat.

Die Krankheit ist sehr selten. Wurde sie
bei Marlene gleich richtig diagnostiziert?
Ja. Zumindest dieses Gliick hatten wir. We-
gen der Krise waren wir mit Marlene im
Kinderkrankenhaus in Ziirich, dort gibt es
Spezialisten fiir seltene Erkrankungen und
Stoffwechselkrankheiten.

Wiirden Sie riickblickend sagen, dass Sie
schon vor der ersten Krise Symptome be-
merkt haben?

Marlene war grof3, als sie zur Welt kam, aber
nicht so grofi, dass die Arzte oder wir es un-
gewodhnlich fanden. Sie trank auch etwas
langsamer - aber auch nicht so, dass es auf-
gefallen wiére. Das Screening auf GA-1 wire
die einzige Moglichkeit gewesen, Marle-
ne schon im Vorfeld zu schiitzen. GA-1 ist
eine vererbbare Stoffwechselkrankheit.
Bei dieser Erkrankung kann es, ausgeldst
durch einen Infekt, unbehandelt zu meta-
bolen Krisen kommen, die nicht nur nach
der Geburt zu verheerenden Schiadigungen
fithren kdnnen, sondern bereits im Mutter-
leib. Diese Diagnose kann schwerste Kon-
sequenzen haben. Sie ist fiir alle Beteiligten
ein Schock.

Welche Untersuchungen fanden damals
statt, bis Sie Klarheit hatten?

Ich erinnere mich nicht an alle Einzelhei-
ten; es ging damals alles sehr schnell und es
war viel, was auf uns einstromte. Als Mar-
lene mit einem halben Jahr krank wurde,
verschlechterte sich ihr Zustand rapide. Sie
krampfte, wir wurden aber zundchst wieder
nach Hause geschickt und sollten beobach-
ten. Als Marlene das zweite Mal krampfte,
ging es direkt vom Kinderarzt mit der Am-
bulanz ins Krankenhaus. Marlene bekam
einen Zugang gelegt, um sie per Infusion
zu erndhren; sie wurde noch in der Notauf-
nahme untersucht und dann sofort auf die
Intensivstation gebracht. Eine Neurologin
sagte damals zu mir, sie habe eine Vermu-
tung. Diese Vermutung bestédtigte sich. Mir
wurde noch in der Nacht mitgeteilt, dass
Marlene Glutarazidurie Typ I hat.

Im Prinzip ist die Diagnosestellung ein-
fach; GA-1 ldsst sich iiber den Urin oder
auch das Blut diagnostizieren. Aber man

braucht den richtigen Verdacht. Und das
ist bei einer Erkrankung, die unter 120.000
Geburten einmal auftritt, nicht leicht.

Wie wurden Sie mit der Diagnose fertig?
Der Anfang war sehr, sehr schwer. Zu-
nidchst war es erschlagend. Uns wurde
gesagt, unsere Tochter wiirde motorisch
nichts mehr kénnen - weder sitzen noch
den Kopf heben oder gehen. Sie wiirde
immer auf Hilfe angewiesen sein. Eine
solche Nachricht zieht einem den Boden
unter den Fiiffen weg. Ich kam allerdings
gar nicht dazu, lange im Schock zu ver-
harren, denn ich hatte mich um vieles zu
kiimmern. Die ganze Biirokratie, Antrédge
stellen, einen Pflegedienst organisieren,
dafiir sorgen, dass Marlenes Bruder, der
nur zwei Jahre dlter ist, gut versorgt war,
wenn ich mit ihr ins Krankenhaus ging.
Wir mussten ja in den ersten Jahren bei je-
dem Infekt schnellstméglich in die Klinik.
Mein Mann ist beruflich viel im Ausland,
deswegen war das alles gar nicht so leicht
zu koordinieren. Ich lernte, Marlene zu
Hause zu versorgen, Sonden zu legen,
Spezialnahrung zusammenzustellen, und
lernte auch, was sie an normaler Nahrung
essen darf und was nicht. Mein eigenes
Leben, meine Berufstéitigkeit lag wie auf
Eis.

Bekamen Sie Hilfestellung?

Fiir diese Krankheit gibt es, obwohl sie so
selten ist, ein Zentrum in Deutschland,
in Heidelberg, und die Arzte, die sich mit
GA-1 auskennen, sind untereinander gut
vernetzt, bis in die USA. Die Arzte hier,
Professor Baumgartner und sein Team,
wussten, was zu tun ist. Ich bekam eine
Broschiire mit Informationen in die Hand
gedriickt, nahm Kontakt mit einer Selbst-
hilfegruppe in Deutschland auf. Die meis-
ten Kinder im Alter unserer Tochter sind
allerdings ldangst nicht so stark betroffen
wie Marlene, weil sie die Diagnose be-
reits vor einer Krise bekommen hatten. In
Deutschland gab es das GA-1-Screening ja
bereits.

Wie geht es Marlene, wie geht es IThnen
heute?

Marlene hat sich sehr gut entwickelt, al-
len Prognosen zum Trotz, und es geht
uns gut. Nattirlich hat sie Einschrankun-
gen und es gibt Hindernisse - Marlene ist
jetzt zehn und stark gewachsen, fiir viele
ihrer Hilfsmittel miissen wir neue Antra-
ge stellen, weil sie ihr einfach nicht mehr
passen. Aber es geht ihr heute viel besser,
als wir direkt nach Diagnosestellung zu
hoffen gewagt hétten.

Marlene ist sehr stark, sie hat eine grofie
Ausdauer, von Anfang an. Sie besucht eine
Sonderschule - und sie geht unglaublich
gerne dorthin! Sie erhélt auch begleitende
Therapien und Forderungen und kommt
erst nachmittags nach Hause, sodass ich
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mittlerweile wieder in Teilzeit in meinem
Beruf arbeiten kann. Wir sind inzwischen
in eine ebenerdige Wohnung umgezogen.
Das erleichtert es Marlene enorm, sich
mit ihrem E-Rollstuhl zu bewegen. Sie
hat dadurch ein Stiick Unabhéngigkeit
gewonnen. Auch haben wir gemeinsa-
me Momente als Familie, die wunderbar
sind. Mein Mann hat immer von einem
Wohnmobil getrdumt - wir haben uns die-
sen Traum erfiillt und nehmen uns kleine
Auszeiten.

Grof3artig ist, dass Marlene mittlerweile
ein bisschen sprechen kann. Sie kann sich
mitteilen. Direkt nach der Diagnose hatte
ich gedacht, Laufen sei das Allerwichtigs-
te. Aber inzwischen weif§ ich: Das ist es
nicht. Das Wichtigste ist Kommunikation.
Dass man ausdriicken kann, wie es einem
geht, was man mdéchte, wie man sich fiihlt,
der Austausch mit anderen ... da ist Mar-
lene wirklich auf einem guten Weg. @

Forderverein fiir
Kinder mit seltenen
Krankheiten

Der gemeinnttzige Forderverein KMSK
setzt sich seit zehn Jahren mit viel
Herzblut fir den Wissenstransfer rund
um das Thema seltene Krankheiten bei
Kindern und Jugendlichen ein. Der Ver-
ein blndelt Wissen und stellt dieses
kostenlos zur Verfligung. Dazu z&hlen
unter anderem sechs Wissensbiicher
Seltene Krankheiten und das alljahrliche
Wissens-Forum Seltene Krankheiten.

,Die Diagnose war ein
Schock. Der Forderverein flr
Kinder mit seltenen Krank-
heiten hat uns von Beginn an
unterstutzt und uns gezeigt,
dass wir nicht allein sind.
Heute gehen wir als glick-
liche Familie durch unser
etwas anderes Leben.”

betroffene Mutter

Weitere Informationen finden

betroffene Familien und Fachpersonen
unterwww.kmsk.ch, der KMSK Wis-
sensplattform www.wissensplattform.
kmsk.ch, in den KMSK Wissensblichern
unter www.kmsk.ch/wissensbuecher-
seltene-krankheiten und im KMSK
Wissens-Forum und Live-Streaming:
www.kmsk.ch/
betroffene-familien/kmsk-
wissensforum-seltene-krankheiten
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Myasthenia gravis

Ich wire so
ern wieder
elastbarer!”

Michelle Erdmann ist 15 Jahre alt, als sie die
ersten Symptome bemerkt: Sie fallt haufig, ihre
Muskeln scheinen schnell zu ermiden. Erst rund
acht Jahre spater erhalt die junge Frau die Diag-
nose: Myasthenia gravis. Im Interview berichtet
Michelle von ihrem Alltag mit der Erkrankung,
die einen tiefen Einschnitt in ihr Leben bedeutet.

Michelle, Sie sind aktuell im Krankenhaus.
Was ist passiert?

Ich hatte eine myasthene Krise, eine aku-
te Verschlechterung. Ich merke meist, dass
es losgeht, wenn ich meine Tabletten nicht
mehr schlucken kann, weil die Muskulatur
versagt. Dann muss ich in die Klinik. Wenn
moglich, versucht man es zunédchst mit Im-
munglobulinen. Wenn das nicht hilft, wird
in der Regel eine Blutwédsche gemacht, eine
sogenannte Plasmapherese, bei der die Anti-
korper aus dem Blut entfernt werden.

Meist sind die Ausl6éser bei mir Infekte. Das
ist ungiinstig, da ich Immunsuppressiva
nehme, die das Immunsystem unterdrii-
cken, und ich allein schon deswegen oft
krank bin. Dieses Mal scheint allerdings ein
Medikament, das ich in der Reha bekom-
men hatte, die Krise ausgeldst zu haben.

Seit wann wissen Sie, dass Sie Myasthenia
gravis haben?

Die Diagnose bekam ich im August 2022,
mit 23 Jahren. Weil ich nicht mehr schlu-
cken konnte, brachte mein Freund mich in
eine Uniklinik. Dort wurde die Diagnose ge-
stellt. Es wurde auch direkt eine Plasmaphe-
rese gemacht, weil ich eine akute Krise hatte.
Seitdem hatte ich mehrere Blutwdschen, zu-
letzt diesen Januar, und insgesamt fiinf oder
sechs Krisen. Viele Betroffene haben nur
eine Krise im Leben, aber bei mir scheint die
Krankheit nicht unter Kontrolle zu sein.

Wann haben Sie erste Symptome bemerkt?
Mit 15 Jahren, es fing recht friih an. Ich hatte
Pfeiffersches Driisenfieber gehabt, danach
ging es los. Es konnte sein, dass das Driisen-
fieber der Ausléser war. Weil ich so schlecht

Luft bekam, war ich zu-
nidchst beim Pneumolo-
gen, wo sich herausstellte,
dass die Atemnot von den
Muskeln kommt. Aber
niemand wusste wirklich
weiter, auch die Neuro-
logen, bei denen ich war,
nicht. Es hief$, meine Probleme seien psy-
chisch bedingt. Von einem Hausarzt kam
schliefllich der richtige Impuls - kurz bevor
mein Freund mich in die Uniklinik fuhr.

Bei Thnen hat es viele Jahre gedauert,
bis Sie die Diagnose kannten. Was miiss-
te sich dndern, damit die Erkrankung
schneller entdeckt werden kann?

Ich habe den Eindruck, dass viele die Krank-
heit gar nicht kennen, auch Arzte nicht. Ich
wiinsche mir, dass vielleicht noch genauer
hingesehen wird und dass die Erkrankung
insgesamt bekannter wird. Vielleicht konn-
te man bei bestimmten Symptomen die
Antikorper abfragen, als Standard. Bei mir
wurde zur Diagnose ein Bluttest gemacht
und es wurde getestet, ob die Muskulatur
schnell ermiidet. Danach wusste man, was
es ist.

Wie ist Ihr Alltag mit der Erkrankung?
Fiir weite Strecken nutze ich einen Roll-
stuhl, weil ich es nicht mehr schaffe, ldnger
zu Fuf$ zu gehen. Nach meiner Lungenem-
bolie im letzten Jahr hatte ich einen starken
Krankheitsschub, seitdem ist vieles schwie-
rig, auch einkaufen oder der Weg in unsere
Wohnung im ersten Stock. Leider kann ich
aktuell nicht arbeiten, was mich sehr trau-
rig macht. Ich bin Tierarzthelferin und liebe
meinen Beruf; das Arbeiten fehlt mir sehr.

g instagram.com/my_life_
with_myasthenia_gravis
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Arzte schoben meine
Symptome auf die Psyche.

Was wiire Ihr grofiter Wunsch fiir die Zu-
kunft?

Ich wire sehr gerne wieder belastbarer. Vor
Kurzem musste ich die Erwerbslosenrente
beantragen - ich wiirde viel lieber einfach
arbeiten gehen! Und dann wiinsche ich mir,
meinen Alltag besser zu schaffen und dass
es vielleicht eine Therapie gibt, die mir hilft
oder mich zumindest stabil hilt. Derzeit
habe ich etwa alle acht Wochen eine neue
Krise und muss ins Krankenhaus.

Was ist aus Ihrer Sicht besonders wichtig
fiir Betroffene?

Lasst euch nicht unterkriegen! Hort nicht
auf, nach einer Therapie zu suchen! Viel-
leicht gibt es doch jemanden, der eine gute
Idee hat und helfen kann. @

Redaktion Miriam Rauh
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Anlaufstelle fiir Betroffene

Betroffene von Myasthenia gravis kdnnen
sich an die Deutsche Myasthenie Gesell-
schaft wenden. Das Ziel des Vereins ist die
Hilfe zur Selbsthilfe von Menschen, die an
Myasthenia gravis erkrankt sind.

Weitere Informationen unter:
www.dmg.online



Myasthenia gravis -
Immer besser behandelbar

Myasthene Krisen sind gefirchtet, aber man kann Myas-
thenia gravis heute auch ambulant gut behandeln, sagt der
Neurologe Dr. Andreas Funke. Voraussetzung dafur ist, dass
man die Erkrankung schnellstmaglich richtig diagnostiziert
und sich nach Moglichkeit mit Zentren vernetzt.

Herr Dr. Funke, was fiir eine Erkrankung
ist die Myasthenia gravis?

Die Myasthenia gravis geht mit einer belas-
tungsabhéngigen Muskelschwiche einher.
Patienten berichten oft, dass die Kraft der
Muskeln bei verschiedenen Bewegungen
nachlésst, und auch, dass sie im Tagesver-
lauf zunehmend miider werden. Bei dieser
Erkrankung kommt es durch die Funktions-
storung eines Rezeptors, des Acetylcholin-
rezeptors, der die Ubertragung von Nerven
auf den Muskel steuert, zu einer erhohten
Ermiidbarkeit der Muskulatur: Fiir die Uber-
tragung von Nerven auf den Muskel braucht
man einen Transmitter - Acetylcholin.
Entscheidet das Gehirn, die Muskeln an-
zuspannen, dann wird zwischen Nerv und
Muskel Acetylcholin ausgeschiittet. Bei der
Myasthenia gravis hat der Kérper Antikorper
gegen den Acetylcholinrezeptor gebildet.
Wenn dieser Rezeptor aufler Kraft gesetzt
ist, kann das Acetylcholin nicht mehr so gut
wirken und die Muskeln kénnen nicht mehr
arbeiten.

Wie ist der Verlauf?

Es gibt verschiedene Varianten und auch
sehr verschiedene Verldufe. Wir beobach-
ten zwei Erkrankungsgipfel: jiingere Men-
schen um die 20 und eine zweite Hiufung
nach dem 50. Lebensjahr. Oft jedoch fiihrt
die Erkrankung unbehandelt zunehmend
zu belastungsabhingigen Léhmungen der
Muskeln. Die Myasthenie beginnt héufig bei
den Augenmuskeln. Sie kann sich dann in

Doppelbildern, die bei Belastung auftreten,
zeigen. Manche Patienten berichten, dass
sie beim Fernsehen oder bei langerem Lesen
nach einer Weile doppelt sehen. Im weiteren
Verlauf sind meist auch andere Muskelgrup-
pen betroffen, im schlimmsten Fall auch die
Schluck- und sogar die Atemmuskulatur. Das
macht die Myasthenia gravis so gefdhrlich.

Wie wird die Diagnose gestellt?

Sehr wichtig ist zundchst eine griindliche
Anamnese. Man muss genau fragen, um
herauszufinden, ob eine Muskelschwi-
che durch Belastung vorliegt und wann sie
auftritt. Dann folgt eine klinische Untersu-
chung. Mit Kélte zum Beispiel kann man bei
der Myasthenie manche Symptome lindern,
das kann ein Hinweis auf die Erkrankung
sein. Dann gibt es auch die Moglichkeit, die
Acetylcholinrezeptor-Antikérper im Blut zu
bestimmen. Werden diese nachgewiesen
und passen die Symptome, dann ist die Er-
krankung recht einfach diagnostiziert. In
speziellen Fillen kénnen auch bestimmte
Messungen der elektrischen Reizleitung am
Muskel fiir die Diagnose hilfreich sein.

Was fiir Therapiemaoglichkeiten gibt es?

Da die Myasthenia gravis eine Autoimmun-
erkrankung ist, hat man die Moglichkeit, sie
mit einer Schwiachung des Immunsystems
in den Griff zu bekommen. Zudem kann der
Abbau des Botenstoffs Acetylcholin mit Me-
dikamenten gehemmt werden. Medikamen-
tos beginnt man meist mit Acetylcholineste-
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Dr. Andreas Funke
Facharzt fiir Neurologie

rase-Hemmern und Kortison, dann kommen
bestimmte Immunsuppressiva zum Einsatz.
Es gibt seit einiger Zeit auch innovative An-
sdtze mit spezifischen, mafigeschneiderten
Medikamenten fiir die Myasthenia gravis.
Diese sind in der Regel gut vertraglich, aber
mit sehr hohen Kosten verbunden. Allerdings
ist hier vieles in Bewegung und es gibt aktu-
ell neue Optionen, die voraussichtlich bald
eine Zulassung bekommen. Neue Leitlinien
schaffen mehr Klarheit bei der Behandlung.

Wiirde es helfen, wenn die Erkrankung be-
kannter wire oder die Behandelnden bes-
ser vernetzt wiren?

Das ist auf jeden Fall hilfreich. Zwar ist die
Erkrankung unter Medizinern bekannt,
weil sie im Studium und in der Ausbildung
héufig besprochen wird. Vor der Betreuung
der Myasthenie scheuen aber viele Kolle-
gen zurlick, weil sie die myasthenen Krisen
fiirchten. Dabei ist die Erkrankung im Prin-
zip gut ambulant behandelbar. Und wenn
man daran denkt, den Antikdrper zu bestim-
men, ist sie auch gut diagnostizierbar. Eine
Vernetzung der Arzte wire schon vor dem
Hintergrund hilfreich, dass es nicht iiberall
spezialisierte Zentren vor Ort gibt, an die
sich Betroffene wenden konnen. Es wére gut,
wenn sich Neurologen oder auch Hausérzte
mit den Zentren austauschen konnten, um
mehr Betroffenen die bestmdgliche Behand-
lung geben zu kénnen. @

Redaktion Miriam Rauh




Akute Porphyrie

Kann eine seltene Erkrankung
die Ursache qualender
Bauchschmerzen sein?

Manchmal ist ein ganz normales Leben maglich, doch dann geht es wieder los: Attacken
mit schweren Bauchschmerzen, Gliederschmerzen, Taubheitsgefihlen, Lahmungserschei-
nungen, Mudigkeit, Erschopfung und Angstzustanden. Die qualenden Beschwerden lassen

alles in den Hintergrund riicken und schranken den Alltag — Beruf, Familienleben und Freizeit
—enorm ein. Sind die Symptome abgeklungen, bleiben bei Uber 60 Prozent der Betroffenen
chronische Symptome und die Furcht vor der nachsten Attacke sowie die Frage: Was kann

dahinterstecken? Die behandelnden Arztinnen und Arzte stehen oft ebenfalls vor einem Rét-
sel. Sie finden keine Erklarung flr die unspezifischen Symptome. Oft dauert es Jahre, bis die
Ursache gefunden wird: eine seltene, genetisch bedingte akute Porphyrie.

Dieser Artikel wurde in Zusammenarbeit mit umgesetzt.

yHitte ich damals gewusst, was ich heute
weif}, wire mir vieles erspart geblieben*,
fasst eine Patientin ihren langen Lei-
densweg zusammen. Wie bei den meisten
Betroffenen mit einer akuten Porphyrie
begann auch bei ihr alles mit unertrigli-
chen Bauchschmerzen, fiir die niemand
eine Erkldirung hatte. Zu den extremen
Schmerzen gesellten sich weitere Be-
schwerden wie Ubelkeit, extreme Miidig-

keit und Atemprobleme, die scheinbar aus
dem Nichts kamen.

Die Symptome der akuten Porphyrie kon-
nen individuell sehr unterschiedlich aus-
fallen und passen nicht eindeutig zu einem
bestimmten Krankheitsbild. Daher erleben
viele Betroffene eine Odyssee von Arztpraxis
zu Arztpraxis und von einer Untersuchung
zur nédchsten. Unter anderem kann der Ver-

dacht auf eine akute Magenschleimhautent-
ziindung, ein Reizdarmsyndrom, Hepatitis,
Gallenentziindungen und auch neuropsych-
iatrische Erkrankungen im Raum stehen.

Solange keine gesicherte Diagnose gestellt
werden kann, geht der Leidensweg meist
weiter. Wiederkehrende starke Schmerzen
und chronische Beschwerden schrdnken
zunehmend die Lebensqualitdt ein und be-



lasten die Psyche. Heftige akute Attacken
konnen sogar lebensbedrohlich werden.
Fiir einige Patientinnen und Patienten kann
dies wiederholte Krankenhauseinweisun-
gen und bei Fehldiagnosen auch unnéti-
ge Operationen und Therapien bedeuten.
Manchmal dauert es mehrere Jahre, bis eine
Arztin oder ein Arzt eine seltene Erkrankung
als Ursache der Beschwerden vermutet und
weitere diagnostische Schritte veranlasst.

Was ist eine akute Porphyrie?

Akute Porphyrie bezeichnet eine Gruppe
seltener, genetisch bedingter Erkrankungen.
Genetische Defekte fithren dazu, dass in der
Leber die Bildung von Ham - dies ist ein
fiir den Korper essenzieller Stoff - gestort
ist. Die Bildung von Hdm ist ein mehrstufi-
ger Prozess, an dem verschiedene Enzyme
beteiligt sind. Bei einer akuten Porphy-
rie funktioniert eines dieser Enzyme nicht
richtig. Dadurch kommt es in der Leber zur
Anreicherung von Giftstoffen namens Ami-
noldvulinsidure (ALA) und Porphobilinogen
(PBG), die in den gesamten Korper freige-
setzt werden. ALA und PBG schidigen Ner-
venzellen. Dies erkldrt die verschiedenen
Symptome bei der Erkrankung, die als Folge
von Funktionsstorungen im Nervensystem
auftreten kénnen.

Je nachdem, bei welchem Enzym ein geneti-
scher Defekt vorliegt, werden drei dhnliche
Typen der akuten Porphyrie und der extrem
seltene Mangel der Delta-Aminoldvulinsdu-
re-Dehydratase unterschieden. Die akute
intermittierende Porphyrie (AIP) macht
etwa 80 Prozent aller Fille aus, deutlich sel-
tener sind die Porphyria variegata (VP) und
die hereditédre Koproporphyrie (HCP).

Mitten im Leben schachmatt gesetzt

Eine akute Porphyrie kann in jedem Alter so-
wohl bei Frauen als auch bei Médnnern auftre-
ten. Es leiden jedoch deutlich mehr Frauen
daran: Etwa 83 Prozent der Erkrankten sind
Frauen. Erste Attacken machen sich meist zwi-
schen dem 18. und 45. Lebensjahr bemerkbar.
In dieser iiblicherweise sehr aktiven Lebens-
phase werden Betroffene regelrecht ausge-
bremst. Wenn Schmerzattacken den Alltag
beherrschen, allein das Gehen erhebliche Pro-
bleme bereitet und an Schlaf nicht zu denken
ist, ziehen sich viele zuriick und schranken ihr
Sozialleben ein. Sich auf Ausbildung oder Beruf
zu konzentrieren, ist ebenfalls schwer méglich.
Doch das ist es nicht allein: Der Wechsel zwi-
schen quélenden Beschwerden und scheinbar
gesunden Phasen ldsst sich anderen kaum ver-
mitteln. Viele Betroffene stofien irgendwann
sowohl im privaten wie im beruflichen Umfeld
auf Unverstdndnis. Entsprechend miihsam ist
es, Beziehungen einzugehen und aufrechtzu-
erhalten oder im Beruf voranzukommen.

Endlich eine Antwort zu den Ursachen der
Beschwerden

Auflert schliefllich jemand den Verdacht auf
eine akute Porphyrie, kann ein Spontanurin-
test wihrend oder kurz nach einer Attacke ei-
nen wichtigen Hinweis geben. Bei der Labor-
analyse werden die PBG- und ALA-Konzen-
trationen sowie Porphyrine im Urin bestimmt.
Erhohte PBG- und ALA-Werte bestédtigen den
Verdacht. Die Analyse der Porphyrine kann
auf den Typ der akuten Porphyrie hindeuten.
Auffilligkeiten im Urin kdnnen einige Betrof-
fene moglicherweise auch selbst feststellen.
Manchmal verfdrbt sich wéhrend oder direkt
nach einer Attacke der Urin rot oder dunkel,
wobei die Urinprobe beim Stehenlassen bei

Mehr auf www.lebenmit.de | 31

Licht nachdunkelt. Zusitzlich zum Urintest
kann ein genetischer Test dazu beitragen, die
Diagnose zu sichern oder den Typ der akuten
Porphyrie zu bestimmen.

Was kommt nach der Diagnose?

Fiir die Beschwerden gibt es jetzt eine Erlkldrung
und fiir die Krankheit einen Namen. Betroffene
kénnen sich konkret mit der Erkrankung ausein-
andersetzen und gezielt Hilfe suchen. Akute Por-
phyrie ist zwar nicht heilbar, aber es gibt Mog-
lichkeiten, die Wahrscheinlichkeit fiir kiinftige
Attacken zu reduzieren, anhaltende Schmerzen
zu vermeiden und damit die Lebensqualitdt
deutlich zu verbessern.

Wichtig ist, mogliche Ausldser fiir die Atta-
cken, die von Person zu Person unterschied-
lich sein kdnnen, zu identifizieren und zu
meiden. Dabei kann ein Symptomtagebuch
helfen. Eine akute Porphyrie wird sowohl
durch kérperlichen als auch durch seelischen
Stress angefacht. Weitere mogliche Ausloser
sind zum Beispiel bestimmte Medikamente,
Schwankungen des Hormonspiegels, Infektio-
nen, Alkoholkonsum, Rauchen, Fasten oder
extreme Didten. @

Fir weitere Informationen und
Hinweise zur Diagnose einer aku-
ten Porphyrie und Tipps zum Le-
ben mit der Erkrankung scannen
Sie den QR-Code oder besuchen
Sie die Internetseite www.living-
withporphyria.eu/de. Zudem gibt es dort einen
Leitfaden fur das Arztgesprach und eine Liste mit
Zentren, die Erfahrungen mit der Diagnose und
Behandlung von akuter Porphyrie haben.

92 %

der Patienten mit akuter Porphyrie
klagen iber starke Bauchschmerzen
ohne eine spezifische Lokalisation.
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+ Ubelkeit an sonnen-
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Akute Porphyrie — was ist das?
Die akute Porphyrie umfasst eine Gruppe
seltener, genetisch bedingter Erkrankun-
gen. Sie kénnen zu lebensbedrohlichen At-
tacken flhren, zu chronischen Beschwer-
den und zu langfristigen Komplikationen.
Ausloser der akuten Porphyrie ist ein Gen-
defekt, der zu einer eingeschrankten Funk-
tion eines Enzyms fiihrt, das in der Leber
an der Bildung des Hams beteiligt ist. Auf-
grund des erhohten Bedarfs an H&m wird
ein Enzym, das an der Synthese von Ham
beteiligtist, die Aminolavulinsdure-Syntha-
se 1 (ALAST), hochreguliert. Das fiihrt zu
einer Uberproduktion der Stoffwechsel-
produkte PBG (Porphobilinogen) und ALA
(Aminolavulinsaure). Man geht davon aus,
dass diese Stoffwechselprodukte die Ursa-
chen der typischen Symptome und Krank-
heitsbilder sind.

Je nach Enzymdefekt werden drei ahnliche
Typen der akuten Porphyrie unterschieden
und eine extrem seltene Erkrankungsform,
die als ALA-Dehydratase-Mangel-Porphy-
rie bezeichnet wird:

+ Akute intermittierende Porphyrie (AIP)

+ Porphyria variegata (VP)

« Hereditare Koproporphyrie (HCP)



32

Mukoviszidose

Im Parallel-
universum

Wie flhlt sich ein Leben an, das bedroht ist von
standiger Atemnot? Carina weil} es. Sie hat

Mukoviszidose,

auch zystische Fibrose

(CH)

genannt. Im Interview spricht sie Uber den Alltag
mit der seltenen Lungenerkrankung und daru-
ber, warum sie heute als M.Sc.-Psychologin
andere chronisch Kranke unterstitzt.

Redaktion Emma Howe

Wann und wie wurde Mukoviszidose bei Ih-
nen diagnostiziert?

Meine Eltern erhielten die Diagnose zystische
Fibrose bereits in meinem ersten Lebensjahr,
nachdem ich eine Lungenentziindung gehabt
hatte.

»Du kannst dieses nicht tun, du kannst jenes
nicht tun!“ - das héren chronisch Kranke
sehr oft. Wie sind Sie als Kind, als Jugendliche
damit umgegangen? Wie haben Sie diese Zeit
erlebt?

Es hat weniger stattgefunden, dass mir diese
Sétze gesagt wurden. Es war eher so, dass ich
diesen Satz in mir gespiirt habe, weil mein Kor-
per mir Grenzen aufgezeigt hat: Wenn andere
Kinder draufSen herumgetollt sind, safd ich mit
Atemnot da und musste zuschauen. In mei-
ner Jugend war das dhnlich. So habe ich frith
feststellen miissen, dass ich anders bin als die
anderen Kinder. Ich war stets zu schwach, zu
krank, zu leise. Das hat viel mit mir gemacht.
Wirklich damit umgehen konnte ich erst, als ich
grofier war.

Wie hat sich Thr Leben seitdem veriindert,
und wie geht es Thnen heute?

Uber viele Jahre hinweg hatte ich kérperlich
eine schwere Zeit, die von viel Leid und Krank-
heit geprédgt war. Die CFTR-Modulatoren be-
deuteten einen grofien Wandel: Ich bin durch
sie gesundheitlich stabiler und leistungsfahiger.
Aber auch auf der emotionalen Ebene ist die
Erkrankung préagend. Ich wére heute niemals
die, die ich bin, wenn mich die zystische Fibro-
se nicht so unerbittlich begleitet hétte. Das hat
meinen positiven Blick auf die Welt geprégt, wo-
fiir ich dankbar bin. Ich bin eine sehr feinfiihlige
Person, die zwischen den Zeilen spiiren kann
- das hilft mir im Umgang mit meinen eigenen
Sorgen und Angsten, aber auch in meiner Ar-
beit als Psychologin.

Eine chronische
Erkrankung ist auf-
wendiger, als sie von
auflen manchmal er-
scheint.

Ja, ein echter Fulltime-
Job. Ich verbringe
viele Stunden téglich
damit, meine The-
rapien und Anwen-
dungen zu machen:
Inhalation, Reinigung
der Inhalationsinstru-
mente, Medikamen-
teneinnahme,  Stel-
len der Medikamente, Physiotherapie und In-
fusionen. Gleichzeitig perfektionierte ich durch
meine Erkrankung das Kaschieren: Man sieht
eine junge Frau, die einen anspruchsvollen
Job hat, iiberall piinktlich ist und noch dazu
frohlich. Trotzdem bin ich krifteméflig sehr oft
am absoluten Limit. Die Therapie dauert meh-
rere Stunden - auch heute noch. Nach aufien
scheint vieles unbeschwert und einfach - es ist
oft das Gegenteil. Heute weif3 ich, dass das Ver-
steckspiel jedoch nicht die gesiindeste Variante
ist - weder fiir den Korper noch fiir die Seele.

Sie sagen, manchmal fiihlen Sie sich, als wiir-
den Sie in einer anderen Welt leben. Was mei-
nen Sie damit?

Die Welt, in der eine chronisch erkrankte Per-
son lebt, fiihlt sich hiufig wie ein Paralleluni-
versum an: die Belastungen, die Einschrédn-
kungen, die Angste und Sorgen. All das scheint
in der anderen Welt so kaum zu existieren. Zu
den Belastungen, die auch Gesunde kennen,
kommen bei den CF-Betroffenen noch viele
andere hinzu: die taglichen Zweifel, wie die
Zukunft aussieht und wie lange der Korper
mitmacht. Die Schmerzen, die Einschrankun-
gen, die korperlichen Grenzen, die nicht nur re-

2

Nach aujf$en scheint vieles unbe-
schwert und einfach - es ist oft
das Gegenteil. Heute weifs ich,
dass das Versteckspiel nicht die
gesiindeste Variante ist - weder
fiir den Korper noch fiir die Seele.

ellwehtun, sondern auch seelisch schmerzen.
Der Vergleich mit Freunden und Bekannten
tut weh, und das macht diese Universen so
verschieden.

Wie kam es dazu, dass Sie andere chronisch
Kranke unterstiitzen?

Ich habe mich durch meine Erkrankung jah-
relang wert- und nutzlos auf dieser Welt ge-
fiihlt. Ich hatte das Gefiihl, nicht willkommen
zu sein, egal wie sehr ich mich anstrengte.
Ich fiihlte mich nie gut genug. Diese Selbst-
zweifel und Gedanken beobachte ich bei den
meisten chronisch Erkrankten - frither im
personlichen Austausch und heute in meiner
Beratung. In der Regel sind diese Selbstzwei-
fel ein Konstrukt im Kopf. So auch bei mir. Das
heifdt: Wir konnen selbst etwas dagegen tun
und so zu einem sehr gliicklichen Leben mit
der Erkrankung finden. Neben der psycholo-
gischen Forschung, die ich an einer Uniklinik
mit chronisch Erkrankten durchfiihre, berate
ich chronisch Erkrankte téglich hauptsichlich
iiber Videotelefonat. Diese Arbeit erfiillt mich
sehr und es bedeutet mir unheimlich viel, die
Fortschritte zu beobachten, die andere chro-
nisch Erkrankte machen. @

Foto: privat



Digitale Unterstiitzung ftr

das tagliche Training

Physiotherapie bei
Mukoviszidose

Der Alltag mit Mukoviszidose und die Integration von
regelmafiger Physiotherapie sind fir viele Patienten
herausfordernd. Die von Vertex, gemeinsam mit speziali-
sierten Physiotherapeuten, entwickelte CF Physio-App
unterstltzt Betroffene als digitaler Trainingsbegleiter.
Uber Vorteile, Funktionen und Nutzbarkeit spricht
Physiotherapeutin Marlies Ziegler im Interview.

Wie funktioniert die CF Physio-App?

Der Alltag mit Mukoviszidose und die In-
tegration von therapeutischen Mafinah-
men sind besonders herausfordernd. Ein
wichtiger Baustein ist hierbei die Physio-
therapie. Die CF Physio-App bietet neben
vorgegebenen Ubungen und Trainings-
programmen die Moglichkeit, eigene Pro-
gramme zusammenzustellen und eigene
Ubungen zu integrieren. Die Ubungen und
Trainingsprogramme, die in der App hin-
terlegt sind, wurden von CF-spezialisier-
ten Physiotherapeuten zusam-
mengestellt.

Wie kann die CF Physio-App

die Physiotherapie bei Muko-
viszidose unterstiitzen?

Die CF Physio-App ist als Ergédn-

zung zu den Physiotherapieein-

heiten in der Praxis eine grofie

Hilfe, weil die CF-Patienten da-

mit téglich ihren Ubungen zu

Hause oder unterwegs nachge-

hen kénnen, indem ihnen in-

dividuell zusammengestellte
Ubungsprogramme fiir das eige-

ne Training an die Hand gegeben

werden. Hierbei kann man auf
zahlreiche hinterlegte Ubungen
zuriickgreifen, die dann zum
passenden Trainingsprogramm
zusammengestellt werden konnen. Dabei
konnen aber auch eigene Ubungen einge-
stellt werden, was sehr praktisch ist.

Welche Vorteile hat der digitale Beglei-
ter fiir die CF-Patienten?

In der Regel ist es so, dass jeder CF-Patient
Hausaufgaben in Form von Ubungen von
dem Physiotherapeuten bekommt. Die CF
Physio-App ist eine super Ergdnzung zur

Behandlung in der Praxis, weil die Patien-
ten damit einen kleinen Kompagnon im-
mer griffbereit haben, der sie in digitaler
Form erinnert und motiviert, die Ubun-
gen und Hausaufgaben zu machen. Die
in der App hinterlegten Ubungen haben
Audioanleitungen sowie Animationen, so-
dass die Ubungen auch zu Hause korrekt
durchgefithrt werden koénnen. Die Trai-
ningserfolge werden mit Auszeichnungen
belohnt, die auch mit anderen geteilt wer-
den kénnen. Zudem gibt es innerhalb der

App die Mdglichkeit, sich zu steigern und
den Schwierigkeitsgrad der Ubungen an-
zupassen bzw. auf das individuelle Krank-
heitsgeschehen einzugehen. Ein weiterer
Vorteil ist, dass die CF Physio-App auch
daran erinnert, wenn Patienten eine Wei-
le das Training vergessen haben sollten.
Dann kommt ein freundlicher Hinweis,
ob sie nicht wieder ins Training einsteigen
mdochten.

A

In Zusammenarbeit mit VERTEX

Wie kann die App die Zusammenarbeit
zwischen Therapeuten und Patienten ver-
bessern?
Die CF Physio-App wurde entwickelt, um
Menschen mit CF gezielt in den Bereichen
Physiotherapie, Bewegung und Sport in ih-
rem Alltag zu begleiten. Die App bietet eine
Vielzahl an Ubungen und Trainingsprogram-
men, die auf die Bediirfnisse von CF-Patien-
ten ausgerichtet sind, und kann gemeinsam
mit dem Physiotherapeuten bzw. zu Hause
und unterwegs alleine genutzt werden. Dies
kann die Therapietreue verbes-
sern, weil die Patienten an Trai-
nings erinnert werden und die
Maoglichkeit haben, eine korrekte
Anleitung fiir ihre Ubungen au-
ferhalb der Physiotherapieein-
heit in der Praxis zu bekommen.

Ist die App auch fiir Kinder mit
Mukoviszidose geeignet?

Die CF Physio-App ist fiir Kinder
geeignet. Was mir personlich
besonders gut gefillt, ist, dass
eine Menge an Ideen hinterlegt
sind, wie die Ubungen mit Kin-
dern durchgefiihrt werden kon-
nen und wie man Kinder dazu
motiviert, sie zu machen. @

Weitere Informationen erhalten
Sie unter: CFSource.de

Scannen Sie den
QR-Code und
laden Sie die CF
Physio-App kos-
tenlos herunter:




Ich habe HoFH und bin
eine von einer Million”®

Avery ist 15 Jahre alt und ein lebensfroher Teenager. Sie hat die seltene Krankheit homozygote
familidare Hypercholesterinamie (HoFH), die mit todlichen Herzinfarkten im Kindesalter einher-
gehen kann. Wir sprachen mit Avery und ihrer Mutter Michelle Uber den Kampf ihres Lebens.

Michelle, haben Sie gemerkt, dass Avery
krank ist?

Nein, Averyhattekeine Symptome und es gabkei-
nen Hinweis darauf, dass etwas nichtin Ordnung
war. Mein Mann und ich hatten beide immer ei-
nen hohen Cholesterinspiegel und in der Fami-
lie meines Mannes traten frithe Herzkrankheiten
auf. Aus diesem Grund bat ich unseren Kinder-
arzt, Averys Lipidstatus zu kontrollieren, um
zu sehen, wie hoch ihr Cholesterinspiegel war.
Damals war sie sechs Jahre alt. Obwohl unser
Kinderarzt unsere Familiengeschichte kannte,
schlug er uns nie vor, die Lipidwerte tiberpriifen
zu lassen. Averys Cholesterinwert lag bei 800,
normalist ein Wert unter 110. Danach wurde ein
Gentest durchgefiihrt und die Diagnose homo-
zygote familidre Hypercholesterindmie gestellt.

Was haben Sie als Mutter in diesem Mo-
ment gedacht?
Ich war geschockt, als der Kardiologe uns sag-

Redaktion Emma Howe

te, sie sei eine von einer Million” Der anfiang-
liche Schock verwandelte sich schnell in Angst
und Traurigkeit, nachdem ich erfahren hatte,
dass unsere Tochter, die dufierlich vollkom-
men gesund aussah, an einer lebensbedrohli-
chen seltenen Krankheit leidet. Unser Leben
dnderte sich innerhalb weniger Sekunden.
Von diesem Moment an drehte sich alles fast
ausschliefllich um Averys Gesundheit und ihre
wochentlichen Lipoproteinapherese-Behand-
lungen, ein stundenlanges Verfahren, das das
LDL-Cholesterin aus Averys Blut heraustiltert,
um die Plaquebildung in ihren Arterien zu ver-

langsamen. , ,

So richtig verstanden habe
ich damals meine Diagno-
se nicht. Ich merkte nur,

dass sich mein Leben
verdnderte - das fand
ich teilweise sehr
bedingstigend.*

Dann kam im Herbst 2019 die nichste Hi-
obsbotschaft ...

Ja, trotz der wochentlichen Behandlungen, meh-
rerer Medikamenteneinnahmen, regelméfSiger
Besuche bei Kinderkardiologen und umfangrei-
cher medizinischer Tests erfuhren wir im Herbst
2019, dass sich Averys Zustand verschlechtert
hatte und sie so schnell wie méglich am offenen
Herzen operiert werden musste. Das war eine der
gruseligsten Neuigkeiten, die ich je in meinem
Leben erfahren hatte. Wir hatten absolut keine
Ahnung, wie die Operation verlaufen wiirde und
ob unser kleines Mddchen es schaffen wiirde.
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Ich hatte Angst vor der Ope-
ration, aber ich versuchte,
es positiv zu sehen. Und das
Gefiihl, dass ich wusste, dass
meine Eltern immer an mei-
ner Seite sind und das alles
mit mir zusammen durchste-
hen, hat mir auch sehr gehol-
Jfen und mir Kraft gegeben.*

Was geschah am Tag der Operation?

Am Morgen des 3. Januar 2020 sahen wir zu, wie
sie unser kleines Méadchen zur Operation brachten
- ein Schmerz, den wir nie erwartet hatten, als wir
unser perfektes kleines Méadchen im Juli 2008 mit
solcher Freude auf der Welt willkommen hiefden.
Die Stunden im Wartebereich kamen uns wie eine
Ewigkeit vor, aber sieben Stunden spéter kam der
Herz-Thorax-Chirurg, um uns mitzuteilen, dass die
Operation erfolgreich war und Avery auf die Inten-
sivstation gebracht wurde. Dort kam es zu Kompli-
kationen und Avery wurde in einer Notoperation
ein zweites Mal am offenen Herzen operiert. Avery
iiberstand die zweite Operation gut, verbrachte die
néchsten Tage jedoch sediert und intubiert auf der
Intensivstation. Als ob dies nicht genug wire, erfuh-

ren wir, dass unsere elfjihrige Avery einen Herzin-
farkt erlitten hatte. Es dauerte ein paar Wochen, bis
Avery sich erholt hatte. Die ganze Zeit im Kranken-
haus zu leben, war sehr schwierig und anstrengend,
aber wir wollten nicht von ihrer Seite weichen. Am
22.Januar 2020 durften wir alle endlich zurtick nach
Hause.

Wie schauen Sie heute auf diese Zeit zuriick?
Ich hatte Angst um das Leben meiner Tochter,
und diese ldsst mich bis heute nicht los. Zum Gliick
wird Avery jeden Tag stirker, und doch wissen wir,
dass unser Kampfnoch nichtvorbei ist. Und so geht
unsere Reise weiter.

Was ist Thr grofSter Wunsch fiir Avery?

Mein Wunsch fiir Avery ist, dass sie gliicklich und
erfiillt ist. Dass sie ihre Diagnosen weiterhin positiv
beurteilt und die freundliche, grofdziigige, schone
Tochter ist, die sie immer war. Wir sind so stolz auf
sie und lieben sie mehr, als Worte sagen konnen!

)

Mir geht es sehr gut. Ich neh-
me zwar Medikamente, kann
aber ein normales Leben
fiihren. Natiirlich weifs ich,
dass ich eine seltene Erkran-
kung habe, aber das ist okay.

Mehr auf www.lebenmit.de | 35

Ich besuche jeden Tag eine
Kunstschule und tanze fiinf-
bis siebenmal pro Woche.
Ich liebe Tanzen sehr, weil
es mir die Moglichkeit gibt,
meine Gefiihle auszudrii-
cken, und es hilft mir auch,
alles zu verarbeiten, was ich
erlebt habe. Mein grofster
Traum ist es, Arztin zu wer-
den, damit ich anderen Kin-
dern mit gesundheitlichen
Problemen helfen kann.
Ich hatte in den letzten acht
Jahren so viele grofSarti-
ge f'l'rzte, die sich um mich
gekiimmert haben, und ich
habe gelernt, wie wichtig es
ist, Arzte zu haben, die sich
mit meiner Krankheit aus-

kennen.*
* Zitate von Avery

DEN SELTENEN AUF DER SPUR

Die *Homozygote familidre Hyper-
cholesterinamie (HoFH) ist eine seltene
erbliche Fettstoffwechselstérung. Sie fiihrt

zu friih einsetzender Arteriosklerose und
einer deutlich verkiirzten Lebenserwar-
tung. Von einer seltenen Erkrankung
spricht man, wenn diese bei maximal

5 von 10.000 Menschen auftritt.

In Deutschland sind etwa 4 Millionen
Menschen von einer seltenen Erkran-
kung betroffen.

D-Man, der Held der Diagnostik, kann
aus den 8.000 bekannten seltenen
Erkrankungen die richtige ermitteln
und dem Patienten so oft den Einstieg
in eine Therapie ermdglichen.

" M Akkreditierte .
Labore in der -
/- L Medizin e.V. | PF vorsorge-online.de

Besser leben mit Labor ist eine Initiative des ALM e.V. und des VDGH e.V. Mehr Informationen finden Sie unter Besser-leben-mit-Labor.de.
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VDGH

Verband der Diagnostica-Industrie
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KINDNESS FOR KIDS ?N
Stiftung fur Kinder mit Seltenen Erkrankungen
o >

Seit mehr als 20 Jahren engagiert sich die gemeinnutzige Stiftung Kindness for Kids fur
Kinder mit seltenen Erkrankungen, die auf unsere Unterstitzung und Hilfe angewiesen
sind. Kindness for Kids bietet deutschlandweit Ferienauszeiten fur erkrankte Kinder und
deren Familien sowie Kinderferiencamps ohne Begleitung der Eltern an.

Im Forschungsbereich finanziert die Stiftung unterschiedlichste Projekte mit Schwerpunkt
in der Versorgungsforschung. Alle Spenden flieBen zu 100 % in die Projekte, da samtliche
Verwaltungskosten von den Stiftern getragen werden.

Sie wollen mehr erfohren, wnterstidzen oder spenden’
Wir freuen uns out lhre Nachricht anter info@ Kindness—Ffor-Kids.de

ﬁ #stiftungkindnessforkids
WWW.KINDNESS-FOR-KIDS.DE



