_ Seltene Krankheiten

Wir missen schneller sein

~als die Krankheit

Heilen kann man Morbus Fabry nicht, aufhalten schon. Stoffwechsel-
Spezialistin Prof. Dr. med. Marianne Rohrbach vom Universitats-
Kinderspital Zlrich sagt, wo ihre grosse Hoffnung liegt.

Morbus Fabry ist eine Erbkrankheit. Warum ist

eine friihe Diagnose so wichtig?
Fiir viele seltene Krankheiten gibt es noch
keine Therapie. Anders bei Morbus Fabry.
Hier sind seit einigen Jahren sogar verschie-
dene Behandlungsansitze zugelassen. Da der
Erfolg jedoch massgeblich vom Beginn der
Therapie abhangt, ist es wichtig, die Diagno-
se so frith wie moglich zu stellen.

Was heisst «friih»?
Die Behandlung des Morbus Fabry via Enzym-
ersatztherapie ist grundsitzlich in jedem
Alter moglich. Die regelmassigen Klinikbesu-
che und die lange Therapiezeit sind aber gera-
de fiir kleine Kinder haufig nicht so einfach.
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Trotzdem empfehlen wir eine frithe Behand-
lung, insbesondere bei Buben. Friih heisst fiir
uns im Alter von drei bis vier Jahren.

Warum unterscheidet man zwischen Mddchen
und Buben?

Morbus Fabry wird iiber das X-Chromosom -
vererbt, von dem Buben nur eines haben. Ist
auf dem X-Chromosom ein Defekt, schlagt er
bei ihnen voll durch. Minnliche Patienten
mit einem klassischen Morbus Fabry sind
deshalb immer und bereits frith betroffen.
Sobald die Diagnose steht, sollte man tiiber
den Beginn der Enzymersatztherapie nach-
denken. Anders bei Madchen. Sie haben zwei
X-Chromosomen. Je nachdem, welches der
beiden inaktiviert wird, kénnen Miadchen
schwer, mittel, leicht oder gar nicht betrof-
fen sein. Bei ihnen sind ausgedehnte Kon-
trollen im Jahresrhythmus wichtig, damit
man mit der Therapie dann beginnt, wenn
es sinnvoll ist.

Mit einer friihen Nierenbiopsie konnte man
Verdnderungen im Organ erkennen, bevor ein
Schaden entstanden ist.

Genau. Man muss sich das so vorstellen:
Bei Morbus Fabry fehlt dem Betroffenen
ein Enzym, das in den Zellen bestimmter
Organe fiir den Abbau von Stoffwechselab-
fillen sorgt. Bei der Enzymersatztherapie
wird dem Korper iiber regelmissige Infu-
sionen das fehlende Enzym zugefiihrt. Es
sorgt dafiir, dass die Korperzellen nicht von
Ablagerungen iiberschwemmt und Schi-
den verhindert werden. Schiden, die vor
Therapiebeginn eingetreten sind, lassen
sich damit aber nicht riickgingig machen.
Deshalb sollte man mit der Enzymersatz-




therapie starten, bevor Organschidiymangen An was ausser der Lebens-
aufgetreten sind, Und das ist idealerweise  qualitit kann man die

im Kindesalter, Wirksamkeit det Therupic
fiberprifen?

Wie werden Eltern begleftet, wenn beim Nach- Man kann einen Ver-
wuchs die éagnose Morbus Fabry gestellt wird? gleich herstellen zu

Die Familien werden multidisziplindr unter Betraffenen, die nicht

Einbezug von Fsychologinnen, Kardiologen, oder erst spat therapiert

MNephrologinnen und den Stoffwechsel-Spe- wurden. Hier wird vor

rialisten betreul. Individuell bieten wir den allem die Herz- und Nie-

Familien psychologische Betreuung an und renfunkiion untersucht.

cmpfehlen ihnen eine Mitgliedschaft in Pati- Daneben gibt es einzel

enteporganisationen wie Fabrysuisse, um sich ni netere Biomarker im

mit Berroffenen auszutauschen. Blut, die zeigen, wie die  Als Stoffacchsel-Expartin

Therapie ansprichL setzt sich Prof. Dr. mied.

Wie findet man einen Fabry-Detroffenen, wenn in Marianne Rohrbach auch i
der Familie bisher nietnarid diggmostiziert wurde?  Seil der Lancierung der mit der seltenen Krankhsit

Die frihen Symptome von Morbus Fabry  Enzymersatztherapic im Mortws Fabry auseinanes

sind teilweise sehr unspezifisch. Den Kin-  Johr 2001 sind kaum noch

dern Gilll es oft schwer. gerade die Schmer-  Fortschritte erzielt worden.

zen in Hinden und Fissen bei Anstrengung,  Lisgt Thre grosse Haffaung

bei Fieber oder bei Temperaturwechseln  nun in der Gentherapie?

cxakt zu beschreiben, Meisl sagen die Klei- Die Forschung zeigt uns je langer je mehr,

nen, dass Ameisen in den Hinden und Fo-
ssen laufen. Typischerweise haben kivine
Fatienten mit Morbus Fabry Blihungen und
wiederkehrende Durchfille, Auffallip ist
auch, dass sie Hitze meiden, weil sie nichr
richtiy schwitzen kiinnen. Alle diese Sym-
ptome sind unspezifisch und gerade Bli-
hungen und Durchfall kommen bei vielen
Kindern vor. Der Kinderarzt muss also sehr
aufmerksam sein und nach rusirzlichen
Symptomen fragen, um einen Morbus Fabry
zu entdecken. Hilfreich ist eine detaillierte
Familienanamnese. S0 kann man heraus-
finden, ob schon Grosseltern, Onkels oder
Tanten unter komischen Empfindungen
gelitten haben, die man damals niclil hat
ruardnen kiinnen.

Ist mit Mirbus Fabry ein normales Leben miglich?

Wir werden dies in einigen Jahren beantwor-
ten kimmen, sobald die Kinder, die wir seit
15 Jahren mit der Enzyvmersatztherapie be-
handeln, etwa 25 bis 30 Jahre alt sind.

Sinl peychische Probleme ein Thema bei
betroffeten Eindern?

e chronische Kramkheir ist auch fiir Kin-
der und Jugendliche belastend. Emotional
schwierig wird es dann, wenn die Kinder und
Jugendlichen unter Gruppendruck geraten
und micht dberall mitmachen kénnen.

dass die alleinige Gabe eines biotechnolo-
gisch hergestellien Enzyms die Folgen des
Defelkts ewar mildern, aber den Defekt micht
komplett beheben kann. Durch die abnorme
Ablagerung von Stoffwechselabbauproduk-
ten in dem Zellen entsiehen viele Follate-
ralschaiden in den Organen. Tie Hoffung ist
gross, dass sich diese durch eine Gentherapie

verhindern lassen.

Wie wiirde fiir Sie die optimale Therapie

aussehen?

Jene, die zur vollstandigen Heilong fiihrt.

Fabrysuisse hilft

Fabrysuisse fardert den Informationsaus-
tausch zwischen Betroffenen und medizi-
nischem Fachpersonal. Patientinnen und
Fatienten finden einfachen Zugang su me-
dizinischen Informationen. Faboysuisse hilfs,
Kranke ru erreichen und zu informieren.
Die Organisation ist durch die gemeinsame
Initiative von Patentinnen, Patienten und
der Arzteschaft entstanden.

witnw. fabrysuisse.ch
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