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«ERSTE SYMPTOME KONNEN IM
KINDESALTER AUFTRETEN»

Brennende Hande
oder Fiisse und
eine Unfahigkeit
zum Schwitzen
sind Symptome.
Betroffene warten
oft lang auf die
Diagnose Morbus
Fabry, sagt Stoff-
wechselspezialis-
tin Albina Nowak.

— Interview Jeanne Fiirst
und Fabienne Eichelberger

Albina Nowak, mit
welchen Symptomen zeigt

sich Morbus Fabry?
Patienten mit dem klassischen
Krankheitsbild leiden unter

brennenden Schmerzen, die vor
allem in Hianden und Fiissen
auftreten. Weiter ertragen sie
Hitze schlecht, da sie nicht aus-
reichend schwitzen. Zudem
konnen sie Bauchschmerzen,
Veranderungen der Haut und
Hornhaut haben. Erste Sympto-
me treten vor allem bei Knaben
oft schon im Kindesalter auf. In
einem fortgeschrittenen Sta-
dium kann es zu einer Herzmus-
kel-Verdickung kommen, die
mit Brustschmerzen und Atem-
not einhergeht.

Was ist die Ursache dieser
Leiden?

Infolge einer Genmutation ist
das Enzym Alpha-Galaktosidase
nicht ausreichend funktions-

fahig oder gar nicht vorhanden.

Schmerzen
in der Hand
kénnen ein
Anzeichen
fiir Morbus
Fabry sein.

Dieses Enzym sollte dafiir sor-
gen, dass zucker- und fetthaltige
Abbauprodukte abgetragen und
ausgeschieden werden. Wenn
dies nicht geschieht, hiufen sie
sich in Nerven-, Herz- und Nie-
renzellen an, was die Organe
und das Gewebe immer stirker
schidigt und schliesslich zu
einem Hirnschlag, zum plotzli-
chen Herztod oder einem Nie-
renversagen fithren kann.
Schweizweit sind nur rund
150 Menschen von Morbus
Fabry betroffen. Wird die
Krankheit rasch erkannt?

Weil sie so selten vorkommit,
denken nicht alle Fachpersonen
sofort an sie. Deshalb dauert es
oftmals Jahre, bis Morbus Fabry
diagnostiziert wird. Ausserdem
sind die Symptome unspezifisch
und konnen auf diverse andere
Krankheiten hindeuten. Erhilt
jemand die Diagnose Morbus
Fabry, sollte sich auch seine Fa-
milie untersuchen lassen, da die
Krankheit vererbbar ist.

Sind Ménner und Frauen
zu gleichen Teilen von
Morbus Fabry betroffen?
Nein, bei Frauen ist sie hidufiger.
Allerdings ist der Verlauf bei ih-
nen meist milder. Dies, weil sich
die Krankheit auf dem X-Chro-
mosom befindet, wovon Frauen
zwei und Ménner nur eins ha-
ben. Bei Frauen kann das zweite,
gesunde X-Chromosom den
Mangel teilweise ausgleichen.
Wie wird die Krankheit
behandelt?

Es gibt zwei Moéglichkeiten: Im
Rahmen einer Enzymersatz-
therapie wird das unzureichend
gebildete oder fehlende Enzym
alle zwei Wochen mittels Infu-
sion verabreicht. Bei einigen
Mutationen, bei denen das En-
zym vorhanden, aber defekt ist,
kann an jedem zweiten Tag eine
Tablette eingenommen werden,
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IN DER NACHSTEN SENDUNG am Samstag, 21. Oktober 2023,

18.10 Uhr auf SRF 1 Was steckt hinter einem hartnéckigen Husten?

Bei Husten, der ldnger als acht

Wochen andauert, muss man die dahintersteckt. Wir erklaren,

Ursache klaren. Allerdings ist
es nicht immer einfach heraus-
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i zufinden, was wirklich

¢ worauf Betroffene achten
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