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Hoffnung durch

Frithe Diagnose von
angeborenen
neuromuskuldren
Erkrankungen

ist besonders wichtig

twa 20.000 Menschen
Eleben in Osterreich mit
angeborenen  Muskel-
erkrankungen, mehr als die
Hilfte davon sind Kinder.
Aus unterschiedlichen
Griinden, die vor allem in
einer genetischen Fehlfunk-
tion begriindet sind, kommt
es zu Verkiimmern oder Zer-
storung (Atrophie oder Dys-
trophie) der Muskulatur,
was in der Folge zu Mobili-
tatseinschrankung, Behinde-
rung und verkiirzter Lebens-
erwartung fiihrt. In schweren
Fillen werden die Kinder ge-
rade einmal zwei Jahre alt.
Die geistige Entwicklung
der kleinen Patienten ist
meistens nicht beeintrich-
tigt, sie lernen, lieben, la-
chen ... Die Belastung fiir
die ganze Familie ist den-
noch enorm. Immer bessere
wissenschaftliche Erkennt-
nisse haben in den vergange-
nen Jahren den Einsatz neu-
artiger Medikamente mog-
lich gemacht, wie Muskel-
forschungsprisident Prim.
Univ.-Prof. Dr. Giinther
Bernert, Vorstand der Abtei-
lung fiir Kinder- und Jugend-
heilkunde am Kaiser-Franz-
Josef-Spital mit Gottfried v.
Preyer’schem Kinderspital
am SMZ Siid in Wien anléss-

WISSENSCHAFT
Karin Podolak

lich des Welttages der selte-
nen Erkrankungen am 29. 2.
berichtet.

Die Dbeiden hiufigsten
Krankheitsbilder sind Du-
chenne-Muskeldystrophie
(DMD, nur Buben) und Spi-
nale Muskelatrophie
(SMA), die in unterschiedli-
chen Ausprigungen auftre-
ten. Prof. Bernert: ,,Es ste-
hen uns eine Reihe therapeu-
tischer Mallnahmen zur Ver-
fiigung, um die Symptome
zu mildern und den Verlauf
positiv zu beeinflussen, aber
keine direkte Behandlung.
Das hat sich nun ge#ndert.
Diese neuen Medikamente
greifen an der genetischen
Waurzel der Erkrankung an.“

Fiir SMA-1-Patienten be-

findet sich ein solches Mittel
als Einmal-Infusion bei uns
kurz vor der Zulassung. Bei
DMD wird die Verfiigbar-
keit einer  Gentherapie
(Exon-Skipping genannt, in
den USA bereits auf dem
Markt) fiir Europa erwartet.
Eine weitere Gentherapie
mit einem verkleinerten Gen
soll in den kommenden zwei
bis drei Jahren folgen.
Idealerweise lassen sich
Betroffene Dbereits durch
Neugeborenenscreenings er-
fassen. Im Zuge eines Pilot-
projektes in Deutschland
zeigten von 300.000 Siug-
lingen 42 genetische Verin-
derungen, welche auf SMA
hinwiesen. Es gab kein Fehl-
ergebnis. Jene, die zum Zeit-

Typisch bei Muskeldystrophie im Vorschulalter: Der Patient
kann sich zum Aufrichten aus der Bauchlage nur mit Hilfe der
Arme am eigenen Korper ,hochziehen" (Gowers-Manéver).
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Gesunde Babys sind bald in
der Lage, den Kopf aus der
Bauchlage zu drehen und sich
auf die Arme zu stiitzen.
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Wir sind erstmals in der
Lage, die Krankheiten
direkt zu behandeln,
nicht nur die
Symptome.

Neuropadiater
Prof. Giinther
Bernert, SMZ-Siid
Wien

punkt der Diagnose noch oh-
ne Symptome waren und
eine friihzeitige Therapie er-
hielten, entwickelten sich
normal.

Anzeichen, auf die Eltern
frithzeitig achten sollten:
Trinkschwierigkeiten  bei
Babys, das Kind kann am
Bauch liegend den Kopf
nicht zur Seite drehen, im Al-
ter von etwa 3 Monaten ge-
lingt es ihm noch nicht, sich
auch nur ein wenig auf die
Unterarme zu stiitzen, es
wirkt schlaff und energielos.
,Fiir solche Symptome kom-
men natiirlich auch andere
Ursachen in Frage, doch in
jedem Fall gilt: Rasch abkli-
ren lassen, damit alle Chan-
cen genutzt werden Kkon-
nen!“, rit Prof. Bernert.
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Griff hekommen

Dank moderner Therapien fiihren Menschen mit der
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»Bluterkrankheit" ein nahezu normales Leben.

ei Menschen mit Hi-
B mophilie kann der Or-

ganismus  aufgrund
eines genetischen Defekts
bestimmte, fiir die Blutge-
rinnung notwendige Be-
standteile (Faktor VIII oder
IX) nicht oder nur unzurei-
chend herstellen. ,,Sind die-
se wichtigen Gerinnungs-
faktoren vermindert, ist die
Kaskade der Blutgerinnung

NEUE PRAPARATE

Bei modernen Medikamen-
ten bleiben Faktor VIII bzw.
Faktor IX aufgrund verldn-
gerter Halbwertszeit lan-
ger im Korper. So lasst sich
das Intervall fiir die Verab-
reichung reduzieren. Eine
praventive Dauerthera-
pie erfolgt nicht erst bei
Blutungen, sondern verhin-
dert, dass es dazu kommt.

ENTGELTLICHE EINSCHALTUNG

gestort und es kommt zu
einer vermehrten Blutungs-
bereitschaft“, erkliart Uniy.
Prof. Dr. Ingrid Pabinger-
Fasching, Klinische Abtei-
lung fiir Himatologie und
Himostaseologie, MedUni
Wien.

Das Ausmal3 der Beein-
trichtigung hingt vom
Schweregrad der Erkran-
kung ab. Wihrend eine
leichte Form fiir Betroffene
kaum Einschrinkungen im
Alltag bringt, Probleme nur
bei Operationen oder Ver-
letzungen auftreten, sind
bei einer schweren Form
praktisch iiberall spontane
Blutungen moglich.

Die Behandlung erfolgt,
indem der fehlende Gerin-
nungsfaktor durch Kon-
zentrate von Faktor VIII
(Hamophilie A) bzw. Fak-
tor IX (Hiamophilie B) er-
setzt wird. Deren Verweil-

dauer im Korper ist jedoch
relativ kurz, da sie einerseits
zum Verhindern von Blu-
tungen verbraucht, ande-
rerseits als natiirlicher Vor-
gang vom Organismus ab-
gebaut werden. Der Patient
muss daher immer wieder
neu spritzen. Mittlerweile
stehen bereits sehr sichere
Faktorkonzentrate mit ver-
besserter Halbwertszeit zur
Verfiigung, wie Prof. Pa-
binger-Fasching ausfiihrt.

Fortschritte in
der Behandlung

Das menschliche Im-
munsystem ist darauf aus-
gerichtet, zum Schutz vor
Eindringlingen Antikérper
zu bilden — manchmal auch
gegen die Faktormedika-
mente. ,,Seit zwei Jahren
gibt es fiir Himophilie A
einen synthetischen Stoff,
der Faktor VIII-Wirkung

Die erbliche Storung der
Blutgerinnung betrifft
vor allem Manner.
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entfaltet. Dieser wird be-
reits vorbeugend einmal
pro Woche verabreicht. So
lasst sich eine schwere
Form in eine leichte ver-
wandeln. Das Medikament
ist auch fiir Patienten geeig-
net, die nicht mit herkomm-
lichen Faktor VIII-Pripa-
raten behandelt werden
konnen, da das Immunsys-
tem Antikorper dagegen
entwickelt.

Fiir Himophilie B stehen
gleichfalls Pridparate mit
verlingerter Halbwertszeit
zur Verfiigung: ,,Bilden sich
hier — wenn auch nur ganz
vereinzelt — Antikorper,
arbeiten Forscher daran,
das Gleichgewicht der Blut-
gerinnung aufandere Weise
herzustellen®, so Prof. Pa-
binger-Fasching.

Plattform fiir Patienten:
www.bahnbrecher.at




