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http://www.amicustherapeutics.com/technology/moa.asp

• Pharmakologische Chaperone: die erste Therapie bei Morbus Fabry, peroral 
– in Kapselform – eingenommen wird

• Ist seit letzter Woche in Europa zugelassen, die Zulassung in der Schweiz 
steht in Kürze an

Therapeutische Zukunftsvisionen

http://www.amicustherapeutics.com/technology/moa.asp


Menschliche Zellen und ihre Organellen
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ER

Golgi-Apparat

Lysosome
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Enzymherstellung im menschlichen Körper
und Krankheitsmechanismus bei Morbus Fabry
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Das Eiweis wird 
anders gefaltet

⇒ Das Enzym wird früher abgebaut
⇒ Zu wenig davon kommt in die Lysosome
⇒ «Abfallstoffe» reichern sich an 

Einweisfabrik

Mutation

Eiweisdefekt



Wirkung der Chaperone
«Abfallstoff» Chaperon

Chaperon bindet an das Enzym und stabilisiert es 

Als kleines Molekül gelangt es in die Blutbahn 
und Organe
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Wirkung der Chaperone

Mehr Eiweisse bestehen 
die Qualitätskontrolle

… werden in «Säckchen» verpackt 
und an die Lysosome geschickt

In den Lysosomen:
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Pahmakologische Chaperone

Aus der Fachinformation:
• Ist vorerst nicht als Kombinationstherapie mit Replagal oder Fabrazyme

gedacht
• Wird nicht empfohlen bei Patienten mit einer sehr schlechten Nierenfunktion
• Wird vorerst nicht unter 16 Jahren gegeben
• Ist nicht zugelassen bei Schwangeren
• Nebenwirkungen: Kopfschmerzen (10%), seltener Gelenkschmerzen, 

Durchfall, Müdigkeit
• Aerztliche Kontrollen alle 6 Monate mit Kontrollen der Herz- und 

Nirenfunktion
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Jahresuntersuchungen

Warum?

- um die hohen Therapiekosten, auch gegenüber den Krankenkassen, zu 
rechtfertigen

- um das Therapieansprechen zu beurteilen

- um den richtigen Zeitpunkt für den Therapiebeginn bei den nicht therapierten 
nicht zu verpassen

- um allfällige nicht Fabryspezifischen Probleme festzustellen
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Ablauf 1. Innere Medizin
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Ablauf 1. Innere Medizin: Labor

Ausschnitt aus dem Labor
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Ablauf: Nephrologie
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Ablauf: Pneumologie
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Ablauf Neurologie: Video-Kopf-Impuls-Test

https://www.youtube.com/watch?v=KaluIWG_trI
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Ablauf Neurologie: Hörprüfung
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Ablauf Neurologie: Bildgebung

A: Kleinhirninfakrt

B und C: Weise 
Flecken

D: geschlängelte
erweiterte
hirnversorgende
Gefässe

Fellgiebel et al 2006. CNS manifestations of Fabry's disease.  Lancet Neuro;5:791-5 
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Vorführender
Präsentationsnotizen
Reference
Fellgiebel A, Müller MJ, Ginsberg L. CNS manifestations of Fabry's disease. Lancet Neurol 2006;5:791-5. 



Ablauf: Augenuntersuchung
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Ablauf Schmerzsprechstunde

Dr. med. Konrad Mauer
Leiter Schmerzambulatorium und 
stationärer Konsiliardienst
Leiter Schmerzforschungslabor
FMH Anästhesiologie
FA Interventionelle Schmerztherapie SSIPM

Auch Erfahrung und 
Kenntnisse:
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Ablauf Angiologie: Gefässultraschall
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Abschlussbericht

Ausschnitt

⇒ Patient, wenn er wünscht

⇒ Hausarzt zur 
gemeinsamen Besprechung

⇒ beteiligte auswärtige 
Spezialisten
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Was sind

• Ihre Erfahrungen, Vorschläge, Fragen?
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