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LYSOSOMALE SPEICHERKRANKHEITEN
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«Lysosomale
Speicherkrankheiten sind
hochst selten»

Auch deshalb wiirden sie haufig zu spat erkannt und
behandelt, erklart Arztin Marianne Rohrbach.

ven Saran Zeller
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sind ein Sammelbegriff fiir eine
ganze Reihe an Krankheiten. Was
haben sie gemein?

Die tiber 70 verschiedenen Krankheiten
haben gemeinsam, dass dem Korper ein
Enzym, also ein Eiweiss, fehlt, das ein
Produkt A zu einem Produkt B abbauen
kann. In der Folge kommt es - wie der
Name schon sagt - zu einer Speicherung
dieses Produkts A im Korper. Das schi-
digtdie Organe.

Gibt es noch weitere
Gemeinsamkeiten?

Alle diese Krankheitsformen sind sehr
selten. Wir gehen von insgesamt 300 bis
350 Patienten in der Schweiz aus. Da es
sich bei allen Krankheiten um Erbkrank-
heiten handelt, wird bei einem Befund in
der Regel die ganze Familie getestet. Es
verlaufen zudem alle lysosomalen Spei-
cherkrankheiten progressiv, was bedeu-
tet, dass sie sich mit der Zeit verschlim-
mern.

Kommt es aufgrund der

Seltenheit hiufig zu einer
verzogerten Diagnose?

InderTat behandeln Hausirzte vielleicht
ein- bis zweimal in ihrer gesamten Karri-
ere einen Patienten mit einer lysosoma-
len Speicherkrankheit. Somit ist es nahe-
liegend, dass viele Arztinnen und Arzte
wohl zuerst an andere Ursachen als an
diese denken. Die grosste Herausforde-
rung sind allerdings die vielfiltigen Sym-
ptome.

Inwiefern?

Es gibt keine allgemeinen Symptome,
die auf diese Krankheit hinweisen. Bei
der Krankheit Morbus Pompe kommt
es beispielsweise zunehmend zu Mus-
kelschwiiche, Geh- und Atn sble-

Marianne Rohrbach

Leitende Arztin am
Universitats-Kinderspital Zirich

cherung. Wie schnell sich Symptome be-
merkbar machen, hingt wesentlich da-
von ab, wie schwerwiegend der Defekt
ist.Arbeitet das Eiweiss ein bisschen und
kann das Produkt A somit zumindest teil-
weise abbauen, wird es langer dauern, bis
sich die Folgeschidden bemerkbar ma-
chen, als wenn das Enzym iiberhaupt
nichtarbeitet.

Inwiefern ankt die Krankhei
den Alltag der Patienten ein?

Das eine sind die spiirbaren Symptome,
wie etwa bei Morbus Fabry brennen-
de Héande oder Fiisse. Schwerwiegender
sind jedoch die Organschidigungen, die
durch die Speicherungen im Herz, dem
Gehirn und den Nieren verursacht wer-
den. Die sukzessive Schidigung der Orga-
ne kann zu Nierenerkrankungen, Herz-
schwiiche oder Schlaganfillen und so
schliesslich auch zumTod fiihren.

men. Bei Morbus Fabry kinnen unklare
Schmerzen in den Fingern und Fiissen
sowie Nierenprobleme ein Hinweis sein.
Morbus Gaucher verursacht zunehmen-
de Blutarmut, vergrosserte Organe und
Knochenschmerzen. Dieses breite Spekt-
ruman Symptomen macht eine zeitnahe
Diagnose zur Herausforderung.

Wie lasst sich die Krankheit
diagnostizieren?

Das ist mit einer normalen Blutprobe zu
machen.

In welchem Alter wird die Krank-
heit haufig bemerkt?
Auch das ist unterschiedlich. Sobald das

‘ Kind zur Welt kommt, beginnt die Spei-

n lassen sich lysosomale
Sp Kkr i bet deln?
Es gibt verschiedene Ansitze. So kann
fiir einige Krankheiten das fehlende En-
zym etwa biotechnologisch hergestellt
und dem Patienten regelmissig als Tnfu-
sion verabreicht werden. Bei einzelnen
Krankheiten kann eine Knochenmark-
stransplantation den korrekten Abbau
des Produkts A in das Produkt B wieder-
herstellen. Eine dritte Variante besteht
darin, mit entsprechenden Medikamen-
ten das defekte Eiweiss leicht zu mo-
difizieren, damit seine Funktion etwas
stirker stimuliert wird. Dies klappt aber
nicht bei allen Defekten. Die sogenann-
te Substratreduktionstherapie kann da-
fiir sorgen, dass der Korper weniger vom
Produkt A produziert. Ganz allgemein
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gilt jedoch, dass ein friiher Therapiebe-
ginn extrem wichtig ist, damit der Kor-
per moglichst wenig Speichermaterial
ansammeln kann. Alle Therapieformen
konnen die Krankheit leider nicht hei-
len, aber so weit modifizieren, dass eine
gute respektive gesteigerte Lebensquali-
tit und eine gegeniiber nicht Behandel-
ten lingere Lebensdauer vorliegt.

Gibt es Griinde, die Krankheit

nicht zu behandeln?

Die gibt es tatsichlich. Wenn die Krank-
heit zwar diagnostiziert, dabei aber fest-
gestellt wird, dass das Enzym noch tiich-
tig genug arbeitet, braucht es keine
Therapie. Entsprechend gibt es etliche
Patienten, die zwar jihrlich kontrolliert,
aber nicht therapiert werden. Bei einer
bereits weit fortgeschrittenen Sympto-
matik bei Diagnosestellung sind manch-
mal die Kriterien zum Therapiebeginn
nicht mehrerfiillt.

Wer entscheidet, was «genug»
Aktivitatist?

Hier gibt es klare Guidelines, die fest-
legen, wer eine Therapie benotigt und
wer nicht. Auch deshalb ist das Monito-
ring der Krankheit sehr wichtig. Solange
die Krankheit auf einem stabilen Niveau
bleibt, ist es nicht immer indiziert, eine
Therapie zu starten. B

Alles auf einen Blick
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MORBUS FABRY

«Meine Fusse brannten
SO sehr, dass ich nicht
weiterrennen konnte»

Seit ihren Teenagerjahren bekommt Corinne Zeitler*

alle zwei Wochen eine Infusion verabreicht.

vor Sarar Zeller

ie war gerade einmal 15

Jahre alt, als ihr Arzt die

Diagnose Morbus Fab-

ry stellte. Bis dahin hatte

Corinne Zeitler* noch nie

etwas von dieser Krank-
heit gehort. «Iich war verunsichert und
verstand nicht, was das fiir mein Leben
bedeutet», sagt die heute 31-Jihrige. Dass
mit ihrem Korper irgendetwas passiert,
hatte sie schon lingere Zeit gespiirt. Im-
mer, wenn das Méidchen Sport trieb, fin-
gen ihre Fiisse so sehr an zu brennen,
dass sie nicht weiterrennen konnte. Viel
hiufiger als ihre Klassenkameraden litt
sie zudem unter lang anhaltendem Fie-
ber. Und auch dann brannten wieder die
Fiisse. Darauf reagiert hatte sie allerdings
nicht. So war es dann auch erst die Mor-
bus-Fabry-Diagnose des Bruders, die da-
zu gefiihrt hatte, dass auch bei ihr ein
entsprechender Bluttest vorgenommen
wurde.

Symptome zeigen sich schon friih

Weil es sich bei der Stoffwechselerkran-
kung Morbus Fabry um eine multisys-
temische Erkrankung handelt, welche
die Funktion verschiedener Organe be-
einflussen kann, konnen auch die Sym-
ptome hochst unterschiedlich und ver-
schieden intensiv ausfallen. Typisch ist

jedoch, dass die Erkrankung bereits im
Kindes- oder Jugendalter auftritt und
sich dabei bei Jungen oft friiher zeigt als
bei Midchen. Da es sich bei Morbus Fab-
ry - wie bei allen lysosomalen Speicher-
krankheiten - um eine seltene Erkran-
kung handelt, ist die korrekte Deutung
der Symptome nicht immer gegeben.

Alle zwei Wochen an die Infusion
Zeitler hat sich mittlerweile an die
Krankheit gewohnt. «Morbus Fabry ge-
hort zu meinem Leben dazu», sagt sie.
Seit ihrer Jugend wird ihr alle zwei Wo-
chen wihrend rund einer Stunde eine
Infusion verabreicht. Dank dieser The-
rapie seien die Beschwerden deutlich
zuriickgegangen und Zeitler kann ihren
Alltag ohne grosse Einschrinkungen be-
streiten. Auch emotional belaste sie die
Krankheit heute kaum noch.

Auch der Sohn ist betroffen

Daes sich um eine Erbkrankheit handelt,
liess sie ihren Sohn gleich nach der Ge-
burt testen. Die Befiirchtung bestitigte
sich. Auch er leidet unter Morbus Fabry.
Seit er letztes Jahr vier Jahre alt gewor-
den ist, muss nun auch er regelmassig an
die Infusion. Dafiir besuchen zwei Spi-
tex-Mitarbeitende Mutter und Sohn alle
zwei Wochen zu Hause. «Natiirlich kostet

die Behandlung Zeit, dafiir konnen wir
zwischen den Terminen aber ein weitge-
hend normales Leben fiihren», zeigt sich
Zeitler positiv. B

*Name der Redaktion bekannt
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Fabrysuisse ist fiir
Betroffene da

fabrysuisse
Mationale Togung 2019

Samustag, 4. Mai
im Wursaal Bem

Nationale Tagung 2019

abrysuisse fordert den Informationsaus-
tausch zwischen Betroffenen und
medizinischem Fachpersonal. Die Patien-
tinnen und Patienten finden einfachen
Zugang zu medizinischen Informationen.
Ein kranker Mensch ohne die richtige Diagnose
wird von seiner Umgebung oft nicht verstanden.
Der Erfahrungsaustausch unter den Betroffenen
hilft Isolationen aufzubrechen und erleichtert den
taglichen Umgang mit der Krankheit.

Dank rechtzeitiger und laufend angepasster Therapie kénnen Fabry-Patienten
heutzutage ein nahezu normales Leben filhren. Dazu braucht es gezielte Information.
Nur so kann wertvolle Zeit bis zu Diagnose und Behandlung gewonnen werden.
Informationsvermittiung und Austausch sind Ziele der nationalen Tagung. Angespro-
chen sind nicht nur Patientinnen und Patienten, deren Angehérige und Interes-
sierte aus allen Sprachregionen der Schweiz, sondern auch Arztinnen und Arzte,
medizinisches Fachpersonal und Studierende der Medizin. Die Tagung méchte
Verstandnis fordern, mégliche Wege aufzeigen und die Diskussion zu Morbus Fabry
intensivieren.

Die Referate werden auf deutsch, franzésisch und italienisch tibersetzt. Der Besuch
der nationalen Tagung ist dank unserer grossziigigen Sponsoren kostenlos.
Fabrysuisse hilft Kranke zu erreichen und
zu informieren. Die Organisation ist durch
die gemeinsame Initiative von Patientinnen,
Patienten und Arzteschaft entstanden.

Weitere Informationen und Anmeldung zur Nationalen Fabry-Tagung
online finden Sie online auf:

www.fabrysuisse.ch
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