Herausforderung: Diagnose

Seltene Krankheiten wie Morbus Pompe und Gaucher werden oft spater erkannt — heute
verfiigbare Medikamente verbessern das Leben Betroffener

orbus Pompe und Morbus
Gaucher treten beide du-
Berst selten auf und sind da-

her relativ unbekannt. Das grofite
Problem fiir Betroffeneistder Wegbis
zur Diagnose. Zwischen dem Auftre-
ten der ersten Symptome und der
Diagnose vergehen oft fiinf Jahre und
mehr. Familie Gmeiner, deren mitt-
lerweile 15-jihrige Tochter schon als
Kleinkind von Morbus Pompe betrof-
fen war, beschreibt die Auswirkungen
der seltenen Krankheit so: ,Je nach
Form der Krankheit, sind die Betrof-
fenen bewegungsbeeintrichtigt, vor

allem bei #lteren Patienten kommt es
zu Atembeschwerden, teilweise auch
Problemen mit dem Herzen. Dies
kann dazufithren, dass eine kiinstliche
Beatmungnotigist.“ BeiLetizia Anas-
tasiaGmeiner wurde die Krankheitim
Alter von eineinhalb Jahren diagnos-
tiziert, sie konnte erst mit zweieinvier-
tel Jahren nach Gabe der Enzymer-
satztherapie (davon ein halbes Jahr im
Rahmen einer Studie) erstmals laufen.
Heute bekommt Letizia 14-tigig eine
Infusion und kann aber ihre Ausbil-
dung oder auch ihren Ferialjob trotz
der Beintrichtigung absolvieren. Fiir

,Durch eine neue, sehr effektive
Tablettentherapie kann bei Morbus

beziehungsweise die Patientin
maldgeschneidert werden.“
Thomas Stulnig, Spezialist fur Stoffwechselkrankheiten

Gaucherdie TherapieaufdenPatienten

Bei Morbus Pompe be-
reitenvorallemdie Mus-
kelzellen der Lunge und
des Herzens, sowie die
Skelettmuskulatur
Probleme. Es kommt zu-
bewegungsbeintrach-
tigung —auc beiKindern
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sportliche Aktivititen wie Schifahren,
Tennis oder auch Schulsport fehlen ihr
Ausdauer und Kraft.

RELATIV UNBEKANNT. Sehr wichtig
beisounbekannten Krankheitenistes,
Aufklirung und Awareness zu leisten,
damit Arzte bei entsprechenden
Symptomen an diese Krankheiten
denken. Liegt der Verdacht auf Mor-
bus Pompe oder Gaucher vor, kann
dieser mittels eines einfachen Tests be-
statigt werden. Neben praktischen
Arzten sind es bei Morbus Pompe oft
Neurologen und bei Morbus Gaucher
Internisten, besonders Stoffwechsel-
spezialisten, Himatologen und Gast-
roenterologen, diedieSymptomerich-
tig erkennen und zuordnen.

THERAPIEFORMEN. Thomas Stulnig,
Spezialist fiir Stoffwechselkrankhei-
ten und Oberarzt am AKH Wien,
tiber die Therapiemoglichkeiten: ,Es
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Letizia bekommtin Heimtherapie In-
fusionen und absolviert ihre Ausbildung

gibt Enzymersatztherapien, fiir die die
Behandlung von Morbus Gaucher
Vorreiter war. Dabei werden kiinst-
lich hergestellte Enzyme, die beson-
ders gut aufgenommen werden, per
Infusion zugefiihrt, um die angefalle-
nen Substanzen abzubauen.” Um Be-
troffenen Infusionen ersparen zu kon-
nen, gibt es bei Morbus Gaucher auch
eine Tablettentherapie, bei der nicht
die Enzyme ersetzt werden, sondern
der Aufbau der gespeicherten Subs-
tanzen reduziert wird. Thomas Stul-
nig itber weitere Vorteile der Tablet-
tentherapie: ,Durch die neue Mog-
lichkeit einer sehr effektiven Tablet-
tentherapie neben der intravendsen
Enzymersatztherapie kann bei Mor-
bus Gaucher die Therapie auf den Pa-
tienten beziehungsweise die Patientin
massgeschneidert werden.” Weitere
neue Therapieformen befinden sich in
verschiedenen Entwicklungsstadien,
sind aber noch nicht verfiigbar. Versu-
che, den Krankheiten mittels Genthe-
rapie zu begegnen, sind als innovative
Therapieansitze in der vorklinischen
Entwicklung.

UNTERSTUTZUNG. Eine entscheiden-
de Erleichterung fiir die Patienten
unter  Enzymersatztherapie  sind
Heimtherapien, bei denen speziell ge-
schultes Krankenpflegepersonal diese
zu Hause besucht und ihnen dort die
Infusionenverabreicht,damitsieihren
normalen Alltag leben kénnen kon-
nen und — wie etwa Letizia — zum Bei-

SANOFI ENTGELTLICHE KOOPERATION

Es gibt mittlerweile sehr gute Therapien

Roman Pichler, Obmann der Osterreichischen Gaucher Gesellschaft, im Interview.

Welche Behandlungsmaglichkeiten gibt

es bei Morbus Gaucher?

Roman Pichler: Es gibt mittlerweile gute
Therapieformen, das war jedoch nicht
immer so. Wir haben in unserem Umfeld
noch Patienten, bei denen die Krankheit
diagnostiziert wurde, als es noch

keine Medikamente gab.
Ungefihr 1998 kam das
damals einzige gut
vertrigliche Medikament
auf den Marke.

Aktuell gibt es
gliicklicherweise zwei sehr
gute Enzymersatztherapien
und eine perorale Therapie,
die grundsitzlich gleichwertig
wirken!

Wie hat sich durch die Medikation die
Lebensqualitét der Betroffenen verandert?
Die aktuellen Therapien wirken sich

sehr positiv auf die Lebensqualitit aus
und etleichtern die Auswirkungen der
Symptome. Frither oft notwendige
MaBnahmen, wie kiinstliche Hiiften
oder auch eine Milzentnahme sind nicht
mehr notig. Eine grundlegende
Verbesserung bringen auch
Heimtherapien, in deren Rahmen die
Betroffenen daheim besucht werden

und medizinische Betreuer bei ihnen
bleiben, wihrend die Infusionen

spiel keine Schultage versiumen. Auf-
klirungsarbeit, Informationen, aber
auch Hilfe mit Krankenkassen und
anderen Institutionen bieten Selbst-
hilfegruppen wie die Osterreichische
Gaucher Gesellschaft mit threm Ob-
mann Roman Pichler, oder auch Mor-
bus Pompe Osterreich, gegriindet von
Familie Gmeiner, die von Vorarlberg
aus Betroffene unterstiitzt. Diese or-
ganisierenauch Treffenzum gegensei-
tigen Austausch, wie das 12. Treffen
der Selbsthilfegruppe fiir Morbus
Pompe Osterreich Ende Oktober in
Salzburg.

www.morbus-pompe.at

verabreicht werden. Ich nenne das ein
perfektes Service.

Ein Problem bleibt die Zeit zwischen dem
ersten Auftreten der Symptome und der
Diagnose?

Wenn Arzte einmal den richtigen
Verdacht haben, reicht
grundsitzlich ein einfacher
Trockenbluttest, um diesen

zu bestitigen. Allerdings
dauert es bis zu fiinf Jahre
vom ersten Arztbesuch bis
zur richtigen Diagnose.
Eindeutige Symptome sind
Knochenkrisen, starkes
Nasenbluten, Midigkeit, sowie
eine VergroBerung von Milz und/oder
Leber. Wenn die Krankheit einmal
diagnostiziert ist, stellt sich nur mehr
die Frage der Dosierung der Medikation.
Wir als Organisation unterstiitzen Arzte
und auch Pharmafirmen bei ihren
Awarenessaktionen in Spitilern und bei
Hausirzten. Es gibt in den Zentren fiir
Seltene Erkrankungen in Wien, Salzburg,
Innsbruck, Bregenz, Graz und Linz sehr
gut informierte Arzte. Wir als
Selbsthilfegruppe sind ebenso

Ansprechpartner und tauschen uns auch
regelmiBig onlineund bei Patiententreffen,
zu denen auch die Arzte und Spezialisten
kommen, aus. www.morbus-gaucher-oegg.at

Morbus Pompe und Morbus Gaucher

Bei Morbus Pompe und Morbus Gaucher handelt es sich

um lysosomale Speicherkrankheiten. Dabei konnen gewisse
Stoffewechselprodukte, etwa Zuckerketten ,nicht mehr
effizient abgebaut werden und reichern sich in den Zellen
an. Dadurch konnen diese nicht mehr richtig funktionieren,
was auch zu Organschaden fuhren kann.

Bei Morbus Pompe bereiten vor allem die Muskelzellen

der Lunge und des Herzens, sowie die Skelettmuskulatur
Probleme. Atem- oder Herzprobleme und ein allgemeines
Schwachegefihl beeintrachtigen massiv die Lebensqualitét.
Morbus Gaucher betrifft bestimmte Immunzellen, sogenannte
Makrophagen. Diese fUhren zu einer stark vergréBerten

Milz und/oder Leber und verursachen mitunter auch starke
Knochenschmerzen und Abgeschlagenheit.



