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Bericht: Erste digitale Veranstaltung Fabrysuisse 06.05.2020

Unser erster digitaler Themenanlass vom Mai 2020 ist aufgrund des Corona Virus zustande ge-
kommen. Eine doch sehr interessante und auch herausfordernde Erfahrung. Die initiale Idee hier-
fur hatte Sanofi Genzyme - herzlichen Dank dafr!

Teilnehmende: Am Mittwoch 06.05.2020 haben sich in der Zeit von 18:30 bis 20:00 zwischen 30
und 40 Personen eingeloggt und unseren Anlass mitverfolgt.

Themenanlass und Programm:
«Therapeutische Aspekte bei Morbus Fabry»
Referentinnen:

e Frau Faiza Kaddour Gysi Fachpsychologin fur Psychotherapie FSP
Solievo.net — interdisziplindres Zentrum fiir psychische Gesundheit.
«Die Krankheit annehmen und mit der Krankheit besser umgehen»

e PD Dr. Albina Nowak Oberarztin, Klinik fir Endokrinologie
Seltene Erkrankungen, Universitatsspital Zirich
«Neue Horizonte in der Therapie bei Morbus Fabry»

Punktlich um 18:30 hat Dorothea Vollenweider die Veranstaltung eréffnet und alle Gaste zuhause
vor den Bildschirmen begrisst. Dann folgte eine technische Anleitung des «Host». Darauf konnte
ich bereits die beiden Referentinnen vorstellen.

Es folgte ein sehr eindrtcklicher und interessanter Vortrag zur psychischen Gesundheit von Frau
Faiza Kaddour. Sie spricht wichtige Aspekte im psychischen Bereich bei Morbus Fabry an. Diese
sind vor allem die «Transgenerationalen, Fatigue, Fabryfog», - das sind die sogenannten
Fabry Nebel, Resilienz (Widerstandsfahigkeit), Selbstflirsorge und Bindungen. Auch die
Bewaltigungsstrategien und Empfehlungen sind wichtige Bestandteile.

Vieles aus diesen Erkenntnis-Bereichen werde von Schmerz- und Krebspatienten, oder von Pati-
entinnen mit anderen chronischen Krankheiten bernommen. Diese Strategien seien zwar hilf-
reich und wichtig, jedoch wirden hier, laut Frau Kaddour, wichtige Aspekte, - die «Transgenera-
tionalen» fehlen. - Auszug Frau Kaddour.

Transgenerational heisst:
Weitergabe von familiaren

= Bindungsmustern

= Denkmustern

= Schuldgefihlen

= Wiederholung dysfunktionaler (ungesunder) Strategien oder auch hilfreicher Bewaltigungs-
strategien.

Morbus Fabry ist eine vererbbare Genkrankheit mit Multi-Organbeteiligung. Die Vererbung an die
Kinder, je nachdem welcher Elternteil betroffen ist, kann bei den Eltern verschiedene Schuldge-
fuhle auslésen. Auch die Weitergabe von familidren Bindungsmustern, Denkmustern kann bei
den Betroffenen, z.B. bei den Eltern, wie auch bei den Kindern, welche die Krankheit geerbt ha-
ben, zu psychischen Stérungen fiihren. Oftmals Gibernehmen die Kinder die gleichen Muster von
ihren Eltern. Sie verhalten sich sehr @hnlich, entwickeln vielleicht die gleichen Angste und auch
die gleichen Bewaltigungsstrategien. Hier ist es dann hilfreich, diese Muster durch eine psycho-
logische Beratung zu unterbrechen und zu neuen positiven Verhaltensweisen zu flihren. Wichtig
ist auch, dass bei Verdacht auf Morbus Fabry eine Diagnose gestellt werden kann. Denn ein
kranker Mensch ohne Diagnose wird von seiner Umgebung oft nicht verstanden. Der Erfahrungs-
austausch unter den Betroffenen hilft Isolationen aufzubrechen und erleichtert den taglichen Um-
gang mit der Krankheit.
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Mdgliche Anzeichen von Fatigue, (Ermudung und Erschépfung) und den Fabry Fog, den
Fabry Nebel. - Auszug aus der Prasentation von Frau Kaddour vom 06.05.2020.

Die Erschopfung steht haufig nicht nur in einem direkten Zusammenhang mit einer vorangegan-
genen koérperlichen oder geistigen Anstrengung oder Belastung.

= Geflhl starker Mudigkeit bzw. tiefer Erschopfung, das selten komplett verschwindet — auch
nicht, wenn der/die Betroffene sich ausgeruht oder geschlafen hat.

= Die Erschdpfung macht sich meist nicht nur kérperlich, sondern auch seelisch und geistig be-
merkbar. Fatigue kann die Bewaltigung des Alltags erschweren und die Lebensqualitéat mindern.
Z.B. leidet das soziale Leben durch den fehlenden Antrieb, die permanente Erschépfung und
Kraftlosigkeit.

Diese Fatigue kann mittels einer Tabelle eingestuft werden.

Fatigue Severity Scale (FSS, German version)

Ich finde, dass wahrend der vergangenen Stimme gar Stimme voll-
Woche folgendes zutraf: nicht zu kommen zu
< >
1 2 3 4 5 6 7
1. Ich bin weniger motiviert, wenn ich mude bin. o o 0] 0] 0 0 0
2. Korperliche Bewegung macht mich mude. o o 0] 0] 0 0 0
3. Ich ermude rasch. 0 0 0 0 0 0 0
4. Meine Miidigkeit beeintrachtigt meine kdrperliche 0 0 0 0 0 0 0
Leistungsfahigkeit.
3. Meine Mudigkeit bereitet mir oft Probleme. o o 0 0] 0 0 0
6. Meine Mudigkeit verhindert langerdauernde o o 0 0] 0 0 0
korperliche Tatigkeiten.
7. Meine Mudigkeit beeintrachtigt mich, gewisse 0 0 0 0 0 0 0
Pflichten und Verantwortungen zu erfullen.
8. Meine Mudigkeit gehort zu den drei Beschwerden, o o 0 0] 0 0 0
die mich am meisten behindern.
9. Meine Mudigkeit beeintrachtigt meine Arbeit, 0 0 0 0 0 0 0

meine Familie oder mein soziales Leben.

Figure 1—The original English and the German version of the Fatigue Severity Scale (FSS).

Bei der Fatigue Severity Scale miissen die Patienten jede Aussage auf einer Skala von 1
(trifft nicht zu) bis 7 (trifft voll zu) bewerten. Ein Mittelwert Uber 5 weist auf deutliche Fati-
gue hin.

Es gibt verschieden Massnahmen, welche bei Fatigue helfen kénnen:
Energieplanung, reduzieren von Stress, leichte sportliche Betétigung, gute Schlafgewohnheiten,
intelligente Arbeiten, kihl bleiben und manches mehr.

Wichtig:
Nicht die Depression verursacht die Symptome von Fatigue und Fabry Fog

= Fatigue und Fabry Fog konnen jedoch depressive Verstimmungen verursachen.

Fatigue, Fabry Fog und Depression sind meist episodisch (d.h. auf einen bestimmten Zeitraum
beschréankt, voriibergehend). Betroffene sprechen oft von Fabry Krisen.
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Bewaltigung Strategien:
Selbstflrsorge & Selbstmitgefiihl — ganz wichtig: diese Fursorge auch fiir sich selbst!

Selbstwert spielt eine wichtige Rolle bei der Férderung von Selbstfirsorge Mut, Kraft und auch
Eigenverantwortung, um die nétigen Veranderungsschritte zu tibernehmen.

In Phasen des «Sich schlecht fihlen» kdnnen Minderwertigkeitsgefiihle Gberhandnehmen. Auf-
kommende Gedanken und Gefiihle kénnen sein: «Nimm Dich zusammen, die anderen sind leis-
tungsfahiger als du, du bist faul, du verdienst es nicht, so schlimm ist das ja gar nicht sein und
weitere». Diese Geflihle konnen das Selbstwertgefihl vermindern und zu depressiven Stérungen
fuhren.

Strategien: Mind-Body-Verfahren sind beispielsweise: (aus deutsche-fatigue-gesellschaft.de)

Meditation, Yoga, Atemibungen, Achtsamkeitsiibungen, Entspannungsverfahren, Autogenes
Training, Progressive Muskelentspannung, Musiktherapie und weitere.

Resilienz (psychische Belastbarkeit, Widerstandsfahigkeit und die Bindung

= Das Vermdgen eines dynamischen Systems, sich erfolgreich an Stérungen anzupassen, die
seine Funktion, Lebensfahigkeit oder Entwicklung bedrohen. Ann S. Masten, 2017

= Bindung ist das geflihlsgetragene Band, das eine Person zu einer anderen spezifischen Per-
son anknipft und welches sie Gber Raum und Zeit miteinander verbindet. John Bowlby

Anschliessend folgen einige Fragen zum Vortrag von Frau Kaddour, einige kommen auch aus
dem Chat. Dann geht es nahtlos Uber zum néachsten Vortrag von PD Dr. Albina Nowak. Sie
spricht Uber «Neue Horizonte in der Therapie bei Morbus Fabry»

Die Vortrage von PD Dr. Nowak sind immer sehr professionell und doch sehr verstéandlich.
Zuerst folgt die Erklarung der Krankheit bevor es dann tibergeht zu den neuen Therapien.

Morbus Fabry, ist eine vererbbare, seltene Stoffwechselerkrankung, die durch eine ungentigende
oder fehlende Aktivitat des Enzyms Alpha-Galaktosidase hervorgerufen wird. Fabry-Patienten
speichern auf Grund der verminderten oder fehlenden Aktivitat des Enzyms eine Fettsubstanz,
die als Globotriaosylceramide oder Gb3 bezeichnet wird. Die Ablagerungen dieses Materials
kénnen zu extremen Schmerzen, schwerwiegenden Nierenschadigungen, Herzerkrankungen,
Hirnschlag und zu weiteren Organschaden fihren. Morbus Fabry ist das sogenannte Chamaleon
unter den Krankheiten. Die Diagnose ist auf Grund der Seltenheit und der grossen Vielfalt der
Symptome sehr schwierig.

Die Betroffenen haben ohne Therapie eine geringe Lebenserwartung und eine signifikant ver-
minderte Lebensqualitat.

Bedingt durch den X-chromosomalen Erbgang ist die Krankheit bei Mannern und Frauen unter-
schiedlich stark ausgepragt. Mannliche Patienten werden als hemizygote und weibliche

als heterozygote Merkmalstrager bezeichnet. Friher ging man davon aus, dass nur Manner an
Morbus Fabry erkranken kénnten und dass heterozygote Frauen lediglich Ubertragerinnen sei-
en. Mittlerweile weiss man, dass auch Frauen, die dieses Merkmal heterozygot haben, am Mor-
bus Fabry erkranken kénnen. Auszug aus Wikipedia.

Die Vererbung von Morbus Fabry:

Ist der Vater an Morbus Fabry erkrankt, dann erben alle Tochter das defekte Gen und die S6hne
sind gesund. Bei der Mutter kénnen es die Téchter und S6hne zur Halfte erben. Wie im Bild un-
ten zu sehen.
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X-chromosomaler Erbgang bei Morbus Fabry
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Therapie:

Seit 2001 gibt es jedoch eine Therapie, um das defekte, oder auch fehlende Enzyme zu erset-
zen. Inzwischen wird fleissig geforscht und seit Friihling 2016 gibt es auch eine Tablette zum
Einnehmen. Patienten mit einer bestimmten Mutation kénnen alle 2 Tage eine Tablette nehmen,
um das Enzym zu stabilisieren.

Mit den jetzigen Therapien sind die meisten Patientinnen und Patienten eigentlich gut und stabil
eingestellt, sodass wenigstens die Organe nicht weiterhin geschadigt werden.

Die Forschung bleibt jedoch nicht stehen und weltweit wird an neuen Therapien geforscht. Einige
Firmen versuchen aus pflanzlichen Stoffen, wie aus der Tabakpflanze oder auch aus Moos The-
rapien fir Morbus Fabry herzustellen. Scheinbar wirden diese pflanzlichen Stoffe besser vertra-
gen werden, und weniger Nebenwirkungen auslésen. Andere wiederum verhindern die Bildung
des schadlichen Abfallproduktes GB3, da spricht man dann von der Substrattherapie.

Und wieder andere mochten diese Krankheit gleich heilen, indem sie an Gentherapien forschen.
Die Gentherapie steckt jetzt noch in den Kinderschuhen. Bereits gab es erste Versuche am Men-
schen, jedoch bis heute ist sie noch nicht ausgereift. Es wird wohl noch einige Zeit dauern bis sie
soweit ist. Diese Hoffnung besteht, sobald die Gentherapie erfolgreich und sicher ist. Es konnte
gut moglich sein, dass in Zukunft es doch einmal eine Heilung flr Morbus Fabry gibt.

Am Schluss gibt es noch einige Fragen zum Vortrag von PD Dr. Nowak und anschliessend ver-
abschieden uns.

Wir haben ein durchwegs positives und gutes Feedback von den Teilnehmerinnen und Teilneh-
mern erhalten flr unseren ersten digitalen Anlass. Unser 15. Patiententreffen am 07.11.2020
hoffen wir wieder mit allen Teilnehmenden personlich im Hotel Sorell am Zirichberg durchfihren
zu kénnen.

Bericht: Beate Krenn, Vorstand Fabrysuisse
Herzlichen Dank an unsere Sponsoren
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