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Takeda Pharma AG, Thurgauerstrasse 130, 8152 Glattpark (Opfikon)

Mehr Infos:
MyancaVasculitis.com/de

Maresa, 20 Jahre alt, 
von ANCA-assoziierter 
Vaskulitis/GPA betroff en
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Maresa, 20 Jahre alt, 
von ANCA-assoziierter 
Vaskulitis/GPA betroff en

KRANKHEITENKRANKHEITEN

 Anlässlich des Rare Disease Day geben wir jenen 
eine Stimme, die sonst zu wenig gehört werden. 
Patientenorganisationen, Expert:innen und 
Betroff ene  geben spannende Einblicke.

Unsichtbares
sichtbar machen.
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Das Recht auf Lebensqualität.
«Gesundheit ist mehr als die 
Abwesenheit von Krankheit», sagt 
Dr. Nicole Gusset, Präsidentin der 
SMA Schweiz.

Bleiben Sie in Kontakt:

VORWORT

Bei seltenen 
Krankheiten ist das 
Netzwerk wichtig
Unzählige Beispiele belegen, wie wichtig bei 
seltenen Krankheiten der Dialog ist – mit 
Fachpersonen, aber vor allem auch mit von 
derselben Krankheit Betroffenen. Wenn sich 
Menschen mit gleicher Diagnose finden und 
austauschen, ist die Wirkung oft erstaunlich.

Seit der Gründung 2010 
ist es ProRaris neben der 
Interessenvertretung 
ein Anliegen, Betroffene 
miteinander zu ver-

netzen und sie über bestehen-
de Angebote zu informieren. 
Wir leiten Anfragen innerhalb 
unseres Netzwerks weiter, stellen 
Kontakte her und vermitteln. 
Zudem ermutigen wir Menschen 
mit seltenen Krankheiten und 
ihre Familien, aktiv auf andere 
zuzugehen und über ihre Fragen 
und Bedürfnisse zu sprechen. 
Eine Möglichkeit für den Aus-

tausch bietet sich jeweils am Tag 
der seltenen Krankheiten.

Veranstaltung für Information 
und Austausch
Trotz der grossen Anzahl betrof-
fener Menschen – sie wird in 
der Schweiz auf über eine halbe 
Million geschätzt – werden die 
seltenen Krankheiten immer 
noch zu wenig thematisiert.  
ProRaris will dies ändern und 
organisiert seit 2011 jährlich 
einen Anlass zum Tag der selte-
nen Krankheiten, der ebenfalls 
dazu beitragen soll, das Thema 

Dr. Alfred 
Wiesbauer
Vizepräsident 
von ProRaris
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WIR FREUEN  
UNS, DEN TAG DER 

SELTENEN  
ERKRANKUNGEN 2022 

ZU UNTERSTÜTZEN.

#gemeinsamstark #seltensindviele 
#RareDiseaseDay
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Seltene Erkrankungen 
bringen unseren Forschergeist zum Abheben
Jeder Patient, dem wir helfen können aktiv am 
Leben teilzunehmen, ist unseren vollen Einsatz wert.
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Öffentlicher 
Online-An-
lass zum Tag 
der seltenen 
Krankheiten 
am 5. März 
2022
Alle Informa-
tionen und die 
Anmeldung 
unter:  
proraris.ch

einer breiten Öffentlichkeit 
zugänglich zu machen sowie 
Behörden und die Politik zu sen-
sibilisieren. Er wird dieses Jahr 
am Samstag, 5. März gemeinsam 
mit der Universität Zürich 
durchgeführt, Corona-bedingt 
als Videokonferenz. Wichtiger 
Bestandteil des Programms sind 
Referate von Betroffenen. Sie 
lassen das Publikum an ihren 
Erfahrungen und ihrem Wissen 
teilhaben. Ihre Informationen 
sind für andere Betroffene und 
Fachpersonen von grossem 
Nutzen.

Engagement und Vernetzung 
von Betroffenen 
«Wer kann, möge sich einbringen, 
mitreden und mitbestimmen. 
Wir gewinnen damit an Selbst-
sicherheit und können unseren 
Krankheitsverlauf beeinflussen.» 
Das ist der letztjährige Aufruf 
unserer Co-Vizepräsidentin Dr. 
Therese Stutz Steiger, die selbst 
seit Jahren aus Überzeugung 
aktiv als organisierte Patientin 
und behinderte Person tätig 
ist. Denn sie weiss, dass das 
Einbringen der Expertise von 
Betroffenen in die Projekte des 

Gesundheitswesens immer mehr 
gefragt ist.

Das Engagement und das 
Vernetzen mit «Gleichbetroffe-
nen» kann das Leben positiv 
verändern. Ich habe das selbst 
miterlebt bei meiner Tochter 
Sophie. Das Kennenlernen 
anderer Kinder mit der gleichen 
Krankheit im Rahmen der 
Teilnahme an einer Studie hat ihr 
die Lebensfreude wiederge-
bracht, die sie aufgrund der 
schweren Krankheit verloren 
hatte. 

Trotz der grossen Anzahl 
betroffener Menschen, werden 
die seltenen Krankheiten immer 
noch zu wenig thematisiert.

Kerstin Köckenbauer
Senior Project Manager & Business 
Development Manager
Mediaplanet GmbH

Verantwortlich für den Inhalt 
dieser Ausgabe:
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Warum ist eine frühe Diagnose 
bei Morbus Fabry so essenziell?
Eine frühe Diagnose beein-
flusst den weiteren Verlauf der 
Erkrankung und verbessert die 
Lebensqualität von Betroffenen. 
Ausserdem ist es gut, wenn Pati-
enten mit einer entsprechenden 
Diagnose endlich eine Erklärung 
für ihre oftmals jahrelang voraus-
gegangenen Beschwerden haben. 
Nicht selten werden Betroffene 
abgestempelt, so als ob sie auf-
grund ihrer Beschwerden keine 
Lust hätten, am sozialen Leben 
teilzunehmen. Morbus Fabry 
ist eine seltene Erkrankung mit 
einem hohen Leidensdruck. 
Viele Betroffene gehen zunächst 
von Arzt zu Arzt und versuchen, 
eine Erklärung für ihre Wärme-
intoleranz, für ihre Schmerzen in 
Händen, Füssen oder im Bauch 
zu finden. Die Diagnosestellung 
von Morbus Fabry wird aber 
häufig verzögert, weil man eben 
nicht gleich an diese seltene 
Erkrankung denkt. 

Welche Unterschiede gibt es in 
der Diagnosestellung bei Män-
nern und Frauen?
Für die Diagnosestellung bei 
Männern reicht es aus, die 
Enzymaktivität in den weissen 
Blutkörperchen zu messen. Bei 

Frauen benötigt man einen Gen-
test. Denn der dem Morbus Fabry 
zugrunde liegende Defekt liegt 
auf dem X-Chromosom, von dem 
Frauen zwei haben.

Erkranken Frauen also weniger 
schlimm, später oder anders als 
Männer?
Durchschnittlich erkranken 
Frauen etwas leichter und etwas 
später. Aber sie können genauso 
schwer betroffen sein wie Männer 
oder auch praktisch gesund sein. 
Das ist dem Zufall überlassen, 
wie oft das erkrankte X-Chromo-
som deaktiviert wird oder eben 
aktiviert bleibt.

Warum ist ein früher Beginn ei-
ner Therapie bei Morbus Fabry 
für die betroffenen Männer und 
Frauen so wichtig?
Wenn aufgrund der fortschrei-
tenden Erkrankung Speicher-
material in Organen nach und 
nach abgelagert wird, entstehen 
Begleitentzündungen. Das Organ 
wird zunehmend zerstört – das 
kann nicht mehr rückgängig 
gemacht werden. Typischerweise 
kommt es bei Morbus Fabry zu 
einer Beteiligung verschiedener 
Organe, wie der Nieren, des 
Herzens sowie des Gehirns. Der 
Schweregrad der Organschäden 

bestimmt schliesslich die Über-
lebensdauer von Betroffenen.

Was ist Ziel einer Morbus-
Fabry-Therapie?
Zum einen ist das Ziel einer Mor-
bus-Fabry-Therapie, der Organ-
verschlechterung vorzubeugen, 
und zum anderen, die Beschwer-
den zu lindern. Das heisst, dass 
die Schmerzen und brennenden 
Sensationen, die Morbus-Fabry-
Betroffene zumeist seit der 
Kindheit verspüren, behandelt 
und verbessert werden und die 
Schweissproduktion, die ebenso 
typischerweise fehlt oder redu-
ziert ist, wieder einsetzt.

Ist es möglich, die Therapie 
auch zu wechseln?
Ja, das ist möglich. Wir können 
die Enzymersatztherapie seit 
2001 einsetzen. Diese wird alle  
14 Tage über eine Infusion 
verabreicht. Seit einigen Jahren 
haben wir eine Chaperonther-
apie, die in Kapselform alle zwei 
Tage eingenommen wird. Diese 
Therapie ist für bestimmte 
Mutationen geeignet. Wir haben 
bereits einige Patienten darauf 
umgestellt. Wir gehen davon aus, 
dass es in Zukunft noch weitere 
therapeutische Möglichkeiten 
geben wird.

Morbus Fabry
frühzeitig erkennen
und behandeln
Dr. Albina Nowak ist Spezialistin für Morbus Fabry. Im Interview 
verdeutlicht sie die Wichtigkeit einer frühen Diagnosestellung 
für den Therapiebeginn und die Lebensqualität.

PD Dr. Albina
Nowak
Oberärztin Klinik 
für
Endokrinologie
Rare Diseases
UNIVERSITÄTS-
SPITAL ZÜRICH
FMH Innere 
Medizin
FMH Nephro-
logie
FMH Pharma-
ceutische
Medizin
Diploma  
Advanced
studies in  
Pharmaceutical
Medicine
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Mehr Awareness für 
Morbus Fabry

Geza Henrik Varga, Präsident von fabrysuisse, erzählt im 
Interview, warum es wichtig ist, mehr Aufmerksamkeit für 
Morbus Fabry zu schaffen.

Warum haben Menschen mit 
Morbus Fabry oftmals einen 
längeren Leidensweg hinter 
sich, bis die richtige Diagnose 
gestellt wird?
Morbus Fabry ist eine sehr 
seltene Krankheit. Wenn man 
also einen Allgemeinpraktiker, 
der vielleicht nur einmal im 
Studium von Morbus Fabry 
gehört hat, aufsucht, wird dieser 
erste Beschwerden vielleicht 
nicht richtig zuordnen. Dazu 
kommt, dass die Beschwerden 
extrem vielseitig sein können 
und somit häufig fehlinterpre-
tiert werden. Weil Morbus Fabry 
genetisch vererbt wird, kann es 
je nach Mutationsart zusätzlich 
noch sein, dass Beschwerden 
bei Frauen später und anders 
ausgeprägt auftreten. Menschen 
mit Morbus Fabry können an den 
unterschiedlichsten Schmerzen 
leiden – von Hitze-Kälte-Emp-
findlichkeit über Hautschmerzen 
und abdominale Schmerzen bis 
hin zu psychischen Beschwer-
den. So passiert es häufig, dass 

zunächst eine Fehldiagnose 
gestellt wird, der Leidensweg der 
Betroffenen verlängert wird, und 
noch schlimmer, die Verzögerung 
einer Therapie kann zu irrever-
siblen Organschäden führen. 

Morbus Fabry ist in der Öf-
fentlichkeit nicht unbedingt 
bekannt. Was braucht es, um 
mehr Aufmerksamkeit und 
Awareness für Morbus Fabry zu 
schaffen?
Es ist die Aufgabe von Ärzten, sich 
auszutauschen und eine richtige 
Diagnose zu stellen. Man kann 
von Allgemeinpraktikern nicht 
erwarten, dass sie Morbus Fabry 
immer erkennen. Aber Informati-
onen darüber müssen so kanali-
siert werden, dass sie Patienten 
an die richtigen Spezialisten 
verweisen. Ein weiterer wichtiger 
Punkt ist, dass Morbus-Fabry-
Patienten die Information, dass 
sie an der seltenen und vererb-
baren Krankheit leiden, an ihre 
Familie und Verwandte weiter-
geben. So können diese vielleicht 

auch schon kleinere Symptome 
auf Morbus Fabry hin abklären.

Welche Rolle kann fabrysuisse 
hier einnehmen?
Einerseits animieren wir unsere 
Mitglieder, Informationen über 
Morbus Fabry an ihre Familien 
weiterzugeben, und andererseits 
schaffen wir Awareness über 
sowohl allgemeine als auch an 
Ärzte zielgerichtete Publikatio-
nen. Wir organisieren ausserdem 
Tagungen, bei denen Fachleute 
eingeladen werden und unsere 
Mitglieder Auskunft über neueste 
Entwicklungen in der Diagnostik 
und Therapie erhalten. Wir 
haben auch eine sehr gute 
Website und man kann uns 
Fragen stellen. Wir informieren 
aber nicht nur über die klassische 
Diagnostik, sondern auch über 
Möglichkeiten zur Verbesserung 
oder Stabilisierung der Lebens-
qualität. In unserem Verein sind 
nicht nur Betroffene herzlich 
eingeladen, sondern auch ihre 
Familien und Freunde!

Text 
Anna  
Birkenmeier

Geza Henrik 
Varga 
Präsident von 
fabrysuisse
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Mit freundlicher 
Unterstützung 
von Amicus 
Therapeutics 
Switzerland 
GmbH
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In den letzten Jahren haben neue Therapien die Behandlung von cystischer Fibrose (CF) revolutioniert. Wie die 
Therapie bei Kindern abläuft und wie Adhärenz sowie die Transition hin zum selbstständigen Krankheitsmanagement 
gelingen können, darüber haben wir mit Dr. med. Andreas Jung vom Universitäts-Kinderspital Zürich gesprochen.

Der Weg zum selbstständigen 
Krankheitsmanagement

A-0-22-02-1, CH-0-22-02-1 Stand Feb. 2022

Cushing-Syndrom: «Ich kannte mich selbst nicht mehr»
Die Diagnose «Cushing-Syndrom» war ein Befreiungsschlag für Bea. Über zwei Jahre hatte sie mysteriöse Symptome, 
ihr Aussehen veränderte sich, sie wurde sich immer fremder.

Das Cushing-Syndrom 
schlich sich langsam in 
mein Leben. Anfäng-
lich hatte ich öfters 

geschwollene Hände und 
Fussfesseln, mein Hausarzt fand 
dafür jedoch keine Ursache. Ich 
erinnere mich, dass ich Fotos 
von mir anschaute und mir 
irgendwie fremd vorkam. Die 
Frau darauf war nicht ich. Beim 
Blick in den Spiegel schien aber 
wieder alles normal – zunächst. 
Irgendwann nahmen die 
optischen Veränderungen ihren 
dramatischen Lauf: Ohne dass 
ich mich anders ernährte, nahm 

ich Kilo um Kilo zu, der Kopf 
wurde immer grösser und 
runder, mein Bauch sah aus wie 
hochschwanger. Inzwischen 
wurde ich auch von meinem 
Umfeld auf mein verändertes 
Aussehen angesprochen. Immer 
wieder suchte ich meinen 
Hausarzt auf, es wurden unzähli-
ge Untersuchungen gemacht, 
mit dem Ergebnis: alles in 
Ordnung. Wie sehr hätte ich mir 
eine Diagnose, eine Erklärung 
für mein Leiden gewünscht. 
Stattdessen begann ich, an mir 
zu zweifeln: Waren es die 
Wechseljahre? Konnte ich mit 

dem Altwerden nicht umgehen 
oder bildete ich mir alles nur 
ein? Irgendwann wurde ich von 
meinem Hausarzt mit dem 
Verdacht auf einen Tumor im 
Kopf zum MRI überwiesen. Zu 
sehen war auf den Bildern nichts 
Auffälliges, bis auf eine diffus 
vergrösserte Hypophyse. Die 
Überweisung an ein endokrino-
logisches Zentrum war mein 
Befreiungsschlag! Der Arzt 
schaute mich an und ich glaube, 
er wusste bereits, was los war. 
Nach vielen weiteren Untersu-
chungen hatte ich endlich die 
Diagnose «Cushing-Syndrom».

Text  Anna  Birkenmeier

Beatrice 
Schaller 
Betroffene
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Dr. med.  
Stefan Fischli
FMH Innere 
Medizin 
FMH  
Endokrinologie / 
Diabetologie 
Co-Chefarzt 
Endokrinologie / 
Diabetologie 
Luzerner  
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Bea berichtet eindrücklich von ihrem 
langen Leidensweg bis zur Diagnose. 
Ist das typisch für das Cushing-Syn-
drom?
Absolut. Die Symptome sind vor 
allem am Anfang sehr unspezifisch: 
Es zeigt sich eine Gewichtszunahme 
mit Zunahme von Fettgewebe am 
Körperstamm, zugleich sorgt das über-
schüssige Kortisol für einen Schwund 
des Muskelgewebes. Bluthochdruck, 
Diabetes mellitus, eine Veränderung 
der Haut, Knochenschwund und Was-
sereinlagerungen sind ebenfalls recht 
typisch. Bei Frauen treten meist Zyk-
lusstörungen auf. Sehr häufig zeigen 
sich auch neurologische beziehungs-
weise psychische Auffälligkeiten wie 
Müdigkeit, Reizbarkeit, Vergesslich-
keit, Schlafstörungen und depressive 
Symptome. 

Welche Ursachen hat das Cushing-
Syndrom?
Die Ursache liegt in der Überproduk-
tion von Kortisol in den Nebennieren. 
Da diese von der Hirnanhangsdrüse, 
der Hypophyse, gesteuert werden, 
liegt entweder ein zumeist gutartiger 
Tumor der Hypophyse oder der Neben-
niere vor. 

Die Behandlung besteht primär darin, 
das Tumorgewebe chirurgisch zu 
entfernen. Welche Therapien gibt es, 
wenn diese Massnahme nicht aus-
reicht?
Wenn die Krankheit damit nicht 
kontrolliert werden kann, existieren 
verschiedene andere Behandlungs-
möglichkeiten wie eine Bestrahlung, 
Medikamente, die die Kortisolprodukti-
on hemmen, oder – bei Versagen dieser 

Methoden – die Entfernung beider 
Nebennieren.

Obschon bei Bea das Cushing-Syn-
drom diagnostiziert wurde, konnte 
der Tumor nicht lokalisiert werden. 
Weshalb?
Die Tumoren in der Hirnanhangsdrüse 
sind oft nur wenige Millimeter klein 
und auf MRI-Bildern oft nicht zu sehen. 
Bei Bea wurde zuerst die Hypophyse 
operiert, allerdings liess sich damit 
keine Normalisierung des Kortisolspie-
gels erreichen. Deshalb wurden ihr 
anschliessend beide Nebennieren 
operativ entfernt, was zur kompletten 
Normalisierung des Kortisolhaushaltes 
und der Symptome geführt hat. Die 
Funktion der entfernten Nebennieren 
muss aber lebenslang mit einer 
Tablettenbehandlung ersetzt werden.

Unspezifische Symptome + seltene Krankheit = 
langer Diagnoseweg
Jährlich erkranken schätzungsweise 30 bis 50 Menschen in der Schweiz an einem Cushing-Syndrom. Weil 
die Krankheit so selten ist, haben die Betroffenen oft einen monate- bis zum Teil jahrelangen Ärztemarathon 
hinter sich. Dr. Stefan Fischli ist Co-Chefarzt Endokrinologie/Diabetologie am Luzerner Kantonsspital und 
behandelnder Arzt von Bea.

Schweizer 
Selbsthilfegrup-
pe für Krankhei-
ten der Hypo-
physe und/oder 
Nebennieren

shg- 
wegweiser.ch 

Das Info-Portal zu Cystischer Fibrose.

Die digitale Plattform mit Informationen 
und Services rund um CF.

www.CFSource.ch

Vertex Pharmaceuticals (CH) GmbH, Baarerstrasse 88, 6300 Zug

 rund um CF.

CH-02-2200001 2/2022

Wie läuft die Therapie bei 
Kindern ab? Was gibt es da zu 
beachten?
Kinder mit cystischer Fibrose 
werden heute in der Regel über 
das Neugeborenenscreening 
diagnostiziert, sodass mit einer 
spezifischen Therapie bereits 
in den ersten Lebenswochen 
begonnen werden kann mit dem 
Ziel, das Auftreten oder Fort-
schreiten von Organschäden 
möglichst zu vermeiden oder 
zumindest deutlich hinauszuzö-
gern. In den letzten Jahren haben 
neue Therapien die Behandlung 
revolutioniert. Diese verbessern 
in der Regel Krankheitsverlauf 
und Prognose dramatisch. Ent-
scheidend ist bei allen diesen 
Behandlungsansätzen, dass 
die Therapien sehr konsequent 
durchgeführt werden müssen, 
um einen stabilen Gesundheits-
verlauf zu gewährleisten.

Welche Rolle spielen Eltern bei 
der Therapietreue, wie erzieht 
man therapietreue CF-Patienten?
Therapietreue ist abhängig von 

vielen Faktoren, wie Charakter, 
Erziehung, Lebensumständen, 
aber auch Leidensdruck und 
Krankheitseinsicht. Ent-
scheidend sind für uns als 
CF-Behandlerteam neben der 
offenen und engen Zusammen-
arbeit mit den Betroffenen 
insbesondere auch regelmässige 
umfassende Schulungen der 
Familien zu den therapeuti-
schen Optionen. Ein profundes 
Therapieverständnis ist die 
Basis für eine gute Therapie-
treue – und somit für einen 
optimalen gesundheitlichen 
Verlauf. Bei jüngeren Kindern 
kann die Konsequenz der Eltern 
im Hinblick auf die tägliche 
Therapie ein Schlüssel zur 
späteren Adhärenz des Jugend-
lichen sein. Das CF-Zentrum 
berät und unterstützt die  
Familien in der Umsetzung 
im Alltag, wobei die Berück-
sichtigung der Wünsche und 
Lebensumstände der Betroffe-
nen wichtig ist, um die Behand-
lungsmotivation im Alltag auch 
langfristig zu erhalten. 

Wie schwierig ist die Transition 
mit CF? Wie stark sollten Eltern 
eingebunden werden?
Die Transition vom Kinder- in das 
Erwachsenenzentrum findet 
zwischen dem 18. und 20. 
Lebensjahr statt, ist aber häufig 
ein Prozess über Jahre während 
der Adoleszenz, um die Jugend-
lichen auf die neue Betreuungs-
situation vorzubereiten. In vielen 
CF-Zentren gibt es hierfür klare 
Handlungsabläufe mit gemeinsa-
men Teamsitzungen und Sprech-
stunden mit den Familien, in die 
die Behandlerteams beider 
Zentren involviert sind. Studien 
zeigen, dass im Rahmen eines 
solchen strukturierten Programms 
die Transition ohne eine gesund-
heitliche Verschlechterung 
gelingt. Die Eltern sind anfänglich 
stärker in diesen Prozess einge-
bunden, müssen aber im Verlauf 
immer mehr Kompetenzen an ihr 
Kind abgeben, sodass die Patien-
ten schliesslich befähigt werden, 
als junge Erwachsene das 
Krankheitsmanagement selbst-
ständig in die Hand zu nehmen.

INTERVIEW

Dr. med.  
Andreas Jung 
Oberarzt 
Pneumologie, 
Universitäts- 
Kinderspital 
Zürich
Direktor, 
Europäisches 
Cystische-Fibro-
se-Patientenre-
gister ECFSPR
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Der Morbus-Pompe-Spezialist PD Dr. med. Thomas Hundsberger erklärt im 
Interview, welches Krankheitsbild hinter der seltenen Muskelerkrankung 
steckt und was Betroffene für eine gute Lebensqualität selbst aktiv tun können.

Lebensqualität trotz 
Morbus Pompe 

Viele Menschen haben vermut-
lich noch nie etwas von Morbus 
Pompe gehört. Welches Krank-
heitsbild kennzeichnet diese 
seltene Erkrankung?
Morbus Pompe ist eine sehr 
seltene und vererbbare Muskel-
erkrankung, die sich durch eine 
zunehmende Muskelschwäche 
charakterisiert. Das Leitsymp-
tom, das betroffene Menschen 
im Laufe ihres Lebens erfahren, 
sind also Muskelschwäche und 
seltener auch Muskelschmerzen. 
Morbus-Pompe-Patienten haben 
zum Beispiel häufig Probleme, 
wenn sie Treppen steigen oder 
aus einem tiefen Sitz aufste-
hen wollen. Teilweise haben 
Patienten auch Atemprobleme 
und können nicht flach im Bett 
liegen, sondern benötigen ein 
erhöhtes Kopfteil.

Welche anderen Symptome 
oder Charakteristika stehen 
ausserdem noch in Verbindung 
mit Morbus Pompe?
Das wichtigste Symptom bei Mor-
bus Pompe im Erwachsenenalter 
ist sicherlich die Muskelschwäche, 
also die mangelnde Kraft, den 
eigenen Körper fortzubewegen. 
Besonders charakteristisch für 
Morbus Pompe ist, dass es ein 
sehr breites Erkrankungsspek-
trum gibt. Es gibt sehr schwere 
Verlaufsformen, bei denen 
Menschen bereits im Mutterleib 
betroffen sind. Wenn diese Kinder 
nicht nach der Geburt behandelt 
werden, versterben sie inner-
halb der ersten Monate, weil die 
seltene Erkrankung den Herz-
muskel angreift. Je schwerer der 
genetische Defekt, desto früher 
ist ein Patient von Morbus Pompe 
betroffen. Obwohl Symptome 
bereits früher vorhanden sind, 
gibt es auch Patienten, die erst mit 

60 Jahren diagnostiziert werden. 
Diese wissen vielleicht, dass 
sie nicht gut im Sport sind oder 
dass sie keine längeren Wande-
rungen machen können, aber 
sie haben sich in ihrem Leben 
damit arrangiert, da dies noch 
nicht als Symptom von Morbus 
Pompe wahrgenommen wird. 
Sind Enzymwerte erhöht, kann im 
Rahmen einer Routine-Laborun-
tersuchung Verdacht auf Morbus 
Pompe geschöpft werden.

Warum ist eine möglichst frühe 
Diagnose der seltenen Erkran-
kung für Patienten so wichtig?
Für das Verständnis von Morbus 
Pompe ist es wichtig zu wissen, 
dass es zwei Verlaufsformen gibt. 
Die Nichtbehandlung bei der 
«frühen» Form – das ist jene, die 
bereits Kleinkinder betrifft – führt 
bei Morbus Pompe zum Tod. 
Wenn man nicht direkt mit einer 
Therapie beginnt, versterben die-
se Kinder an der Herz erkrankung. 
Bei jener Form, die sich erst 
später äussert, ist die Behandlung 
ebenso wichtig, um die Lebens-
qualität aufrechtzuerhalten und 
damit Patienten weiterhin am 
Leben teilhaben können. Denn 
durch das Voranschreiten der 
Erkrankung wird die Muskulatur 
nach und nach zerstört – und das 
ist nicht mehr reparierbar. 

Welche Therapiemöglichkeiten 
gibt es derzeit und wie wirken 
sich diese auf die Lebensquali-
tät von Betroffenen und deren 
Familien aus?
Die Enzymersatztherapie ist der-
zeit die einzige Therapieoption, 
um Morbus Pompe kausal, an der 
Wurzel, zu behandeln. Das Ziel 
der heute möglichen Therapien 
ist es zum Beispiel, die Gehfähig-
keit zu erhalten, damit Betroffene 

nicht rollstuhlpflichtig, oder nicht 
beatmungspflichtig werden, da 
sich Morbus Pompe auch auf die 
Atemmuskulatur niederschlägt. 
Wenn Patienten nicht im Rollstuhl 
sitzen oder nicht beatmet werden 
müssen, ist das natürlich für die 
Autonomie im Alltag besser und 
schränkt das familiäre Zusam-
menleben oder die Berufstätigkeit 
von Patienten weniger ein.

Was können Menschen, die 
an Morbus Pompe leiden, tun, 
damit sie eine möglichst gute 
Lebensqualität haben bezie-
hungsweise diese lange  
erhalten können?
Neben der Enzymersatztherapie 
können Patienten noch einiges 
tun, was sich positiv auf ihre 
Lebensqualität auswirken kann. 
Zunächst ist es wichtig, dass 
Morbus-Pompe-Patienten nicht 
zu viel an Gewicht zunehmen. 
Denn je mehr Gewicht ein Patient 
hat, desto mehr Muskelkraft 
benötigt man, um sich zu 
bewegen. Patienten erhalten eine 
Ernährungsberatung mit der 
Empfehlung zu eiweissreicher 
Kost, da Eiweiss ein wichtiger 
Baustein für die Muskulatur ist. 
Während der Pandemie haben 
wir gesehen, dass Überernäh-
rung, das vermehrte Sitzen im 
Homeoffice und wenig Bewegung 
sich negativ auf Morbus-Pompe-
Patienten ausgewirkt haben. 
Patienten sollten daher regelmäs-
sig therapeutische Übungen, 
Krafttraining oder zum Beispiel 
Yoga machen, um einerseits die 
verbliebene Muskulatur gut zu 
trainieren und um andererseits 
Schmerzen vorzubeugen. Auch 
Physiotherapie und ein modera-
tes Ausdauertraining können für 
den Gesundheitszustand 
förderlich sein. 

Informationen für in der Schweiz 
ansässige Patienten mit seltenen 
lysosomalen Speicherkrankheiten 

und ihre Angehörigen
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Im März 2019 wurde bei Maresa eine ANCA-
assoziierte Vaskulitis (AAV) diagnostiziert. Im Zuge 
unseres Interviews der «SEE ME. HEAR ME.»-
Kampagne vor zwei Jahren schilderte uns Maresa 
ihren langen Leidensweg mit der Erkrankung von 
den ersten Symptomen bis hin zur Diagnose und 
Behandlung. Zwei Jahre später berichtet Maresa 
uns unter anderem über ihre Fortschritte und auch 
ihr Engagement für die Aufklärungskampagne 
vom Deutschen Patientenverband. 

Sponsored by VIFOR PHARMA

Diagnose: 
Fünf Tage nach dem Krankenhaus-
aufenthalt kollabierte ihre Lunge, sie 
wurde in ein spezialisiertes Kranken-
haus gebracht, um die Ursache zu 
finden. Maresa wurde in ein künstliches 
Koma versetzt, während sie von Spe-
zialisten aller Abteilungen untersucht 
und schlussendlich mit GPA  
diagnostiziert wurde. 

Erste Symptome: 
Maresa hatte immer wieder 
grippeähnliche Symptome. Sie 
war fast drei Jahre lang ständig 
krank, bekam eine Erkältung, 
eine Mandelentzündung, 
Leberschmerzen, Fieber und 
schliesslich begann sie, Blut zu 
husten. 

Behandlung: 
Die Therapie begann mit hoch-
dosierten  Glukokortikoiden und 
zwei Dosen Chemotherapie, 
dann wurde die Steroid- 
behandlung  fortgesetzt. 

Anpassung an das Leben mit 
ANCA-assoziierter Vaskulitis: 
Sie geht früher ins Bett und schläft 
öfter. Obwohl sie immer noch unter 
Müdigkeit leidet, konnte Maresa 
dank der Unterstützung ihrer Ärzte 
wieder mit dem Studium beginnen.

Ständige Überwachung: 
Alle vier Wochen findet eine 
ärztliche Kontrolle mit Blutab-
nahme statt. Zusätzlich sucht 
Maresa regelmässig einen 
spezialisierten Facharzt auf. 

Nebenwirkungen  
der Behandlung: 
Die Behandlung löste eine 
erhebliche Veränderung des 
Aussehens aus, ausserdem 
eine starke psychische und 
physische Belastung sowie 
Müdigkeit. 

Maresa, inwieweit hat sich dein Leben mit ANCA-
assoziierter Vaskulitis/Granulomatose mit Poly-
angiitis (GPA) seit unserem  Gespräch entwickelt? 
Ich erinnere mich gut daran. In den zwei Jahren ist 
viel passiert. Ich habe mein Studium begonnen, das 
ich hoffentlich Ende dieses Jahres abschliesse. Mir 
geht es sowohl physisch als auch psychisch besser 
und ich bin sehr aktiv. Ich mache viel Sport und 
denke nicht so viel über Dinge nach, die ich gern 
machen möchte, sondern ich mache es einfach und 
setze es um. Die derzeitige Situation erleichtert es 
nicht gerade, aber ich versuche, das Beste draus zu 
machen.  

Im Oktober 2021 hatte ich leider einen Schub. Das 
heisst also, dass die Krankheit wieder ausgebrochen 
ist. Es waren Veränderungen in der Lunge zu sehen 

Eine Stimme für 
ANCA-assoziierte 
Vaskulitis 

und man musste wieder mit viel Kortison arbeiten, um 
es in Remission zu bringen. Die Symptome waren sehr 
unspezifisch, ähnlich wie bei einem Infekt. Allerdings hat 
es länger angehalten, ich hatte durchgehend über zwei 
Wochen Gliederschmerzen und mir fiel alles schwerer, 
vor allem beim Sport war ich viel schneller aus der 
Puste als sonst. Irgendwann habe ich dann auch Fieber 
entwickelt und beim Husten kam Blut mit. Zum Glück 
konnte es schnell behandelt werden und ich musste 
dieses Mal «nur» zwölf Tage im Krankenhaus liegen. Mit 
der medikamentösen Behandlung war ich rasch sieben 
Kilo schwerer, und seitdem habe ich auch ein Zittern 
entwickelt. Da es mir zuvor allerdings sehr gut ging und 
ich mit meinen Medikamenten ganz weit runter war, 
war es natürlich ein Rückschlag und es geht nicht spur-
los an einem vorbei. Mittlerweile habe ich bereits fünf 
COVID-Impfungen erhalten und leider immer noch keine 
Antikörper entwickelt.  

Was hat dich dazu bewogen, mit uns über den Deut-
schen Patientenverband für unsere Aufklärungskam-
pagne zusammenzuarbeiten? 
Nach der Zusammenarbeit mit der deutschen Patienten-
gruppe und euch habe ich zusammen mit der Klinik, die 
mich behandelt, etwas über die Erkrankung gedreht. Dar-
aufhin wurde ich von einem Fernsehteam kontaktiert, ob 
ich mir nicht vorstellen könnte, auch da was zu machen. 
Für mich ist es einfach wichtig, da ich mir so etwas auch 
damals gewünscht hätte, dass man von anderen mehr 
hört und vielleicht auch was lernen kann und ermutigt 
wird, nicht aufzugeben. Die Erkrankung ist zwar sehr 
selten, gleichzeitig gibt es aber auch immer neue Patien-
ten, die diese Diagnose bekommen und erst mal gar nicht 
wissen, was nun passiert oder wie es weitergehen kann. 

Ausserdem soll es auch zeigen, dass es nicht selbst-
verständlich ist, gesund zu sein, und man nur, weil man 
jung ist, vor schweren Krankheiten verschont bleibt. Das 
verbinde ich mit Dankbarkeit. Man sollte dankbar sein, 
dass man leben darf.  

In meinem Fall war es leider auch so, dass es wochen-
lang hiess, es sei ein Infekt, bis es irgendwann zu spät war 
und ich nur noch Blut gehustet habe. Ich wurde immer 
wieder mit den Worten «Es ist eine Grippe, wir können da 
nichts machen» nach Hause geschickt.  

Welche Veränderungen erhoffst du dir für die Zukunft 
in Bezug auf die AAV?
Ich wünsche mir, dass es noch mehr Aufklärung zu dieser 
Erkrankung gibt. Nicht nur für Patienten, sondern auch 
für Ärzte, Pflegepersonal etc. Viele wissen wahrschein-
lich nicht mal, dass sie diese Krankheit haben, weil sie 
eben sehr selten ist und nicht genug untersucht wird, da 
die Symptome häufig unspezifisch sind. Ich selbst bin 
auch gerne bereit, immer weiter zu unterstützen und 
Aufklärung zur AAV zu betreiben. Niemand muss damit 
allein sein.  

Was ich auch noch für relevant halte, ist die Zusam-
menarbeit mit Angehörigen. Vielleicht gibt es irgend-
wann die Möglichkeit eines Work shops, in den auch 
Psychologen invol viert sind, die sowohl Angehörige als 
auch Patienten selbst unterstützen und beraten können.  

Vor allem die Zusammenarbeit mit der Patienten gruppe 
ist ein wichtiger Faktor. Man sieht einfach, wie viele Men-
schen nach der Diagnose hilflos sind und Unterstützung 
gebrauchen können. Auch das hat mich dazu gebracht, 
mehr über die Erkrankung zu sprechen. Vielen kann man 
allein dadurch schon eine grosse Last nehmen.  
Zum Abschluss wünsche ich mir, keinen Schub mehr 
erleben zu müssen und langfristig in Remission 
bleiben zu können. Medikamente wie Kortison sind 
heftig … Gerne möchte ich auch auf diese verzichten.
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Maresas (Leidens-)Weg zur Diagnose:

Mehr Informationen 
für Patienten unter: 

www.myancavas 
culitis.com/de 

Maresa vor dem  
Kranheitsausbruch

Maresa während des 
Krankenhausaufenthalts

1300 ch.
including spaces

1300 ch.
including spaces

150 ch.
including spaces

2000 ch.
with spaces

including intro

1000 ch.
with spaces

including intro
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Bei Menschen mit seltenen Krankheiten und dabei speziell bei Kindern 
dauert es oft lange, bis eine Diagnose gestellt werden kann. Zahlreiche, 
oft syndromale Erkrankungen sind von einer Wachstumsstörung 
im Sinne meist des Kleinwuchses (selten auch des Grosswuchses) 
begleitet, was oft schon in der Familie oder der Schule auffällt. 
Hier können Eltern frühzeitig mithelfen, bei auffälligem Wachstum 
des Kindes die weitere Abklärung zu beschleunigen. So kann eine 
behandlungsbedürftige Situation rechtzeitig erkannt und, wenn nötig, 
eine spezifische Therapie begonnen werden. 

Eltern sind die besten 
Beobachter:innen 
ihrer Kinder und 
werden oft schon 
frühzeitig aufmerk-

sam, wenn die Entwicklung, z. B. 
das Wachstum, anders verläuft 
als bei anderen Kindern. 
Tauchen diesbezüglich Fragen 
auf, ist die Kinderärztin oder der 
Kinderarzt die erste Anlaufstelle 
zur Beurteilung und Bespre-
chung. Kinder werden hier im 
Rahmen der Vorsorgeuntersu-
chungen regelmässig gemessen 
und gewogen und die Daten in 
sogenannten Wachstumskurven 
übertragen. Damit sieht man im 
Laufe der Zeit gut, ob sich 
Veränderungen ausserhalb des 
üblichen Wachstumsmusters der 
Familie ergeben.  
 
Das Wachstum in den ersten 
beiden Jahren im Leben hängt  
vor allem von den Massen bei der 
Geburt und der Ernährung/

Informationen zu Wachstum und Gesundheit
www.gesundgrosswerden.com
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Verdauung ab. Erst später zeigen 
sich hormonelle Probleme mit 
Einfluss auf das Wachstum, wie 
z. B. ein Wachstumshormon-
mangel oder eine Schilddrüsen-
unterfunktion. Bestehen 
zusätzlich zum Kleinwuchs 
noch andere Auffälligkeiten, 
dann haben Kinderärztinnen 
und -ärzte beziehungsweise 
Spezialärztinnen und -ärzte für 
Hormonerkrankungen oft noch 
andere Ursachen im Hinterkopf.  
 
Es gibt zahlreiche Syndrome  
(z. B. Turner Syndrom, Noonan 
Syndrom etc.), wo neben dem 
Kleinwuchs auch noch gewisse 
körperliche oder Entwicklungs-
auffälligkeiten bestehen, die zur 
Diagnose führen können. Bei 
einigen dieser Syndrome kann 
mit spezifischer Therapie gerade 
das Längenwachstum und die 
normale körperliche Entwick-
lung unterstützt werden, 
wenngleich diese meist angebo-

renen genetischen Leiden nicht 
«geheilt» werden können. 
 
Für das Erreichen einer mög-
lichst normalen Endgrösse im 
Bereich der sogenannten 
«Familiären Zielgrösse» ist es 

sehr wichtig, dass eine allfällige 
Therapie frühzeitig begonnen 
wird. Diese Behandlungen sind 
dann oft über Jahre, also bis zum 
Ende der Wachstumsphase, 
nötig. Kinder, die jahrelang eine 
solche Behandlung regelmässig 
durchführen müssen, gewöhnen 
sich meist gut daran. Es gehört 
zu ihrem «normalen» Leben 
einfach dazu. Im Rahmen der 
regelmässigen Therapiekontrol-
len bei der Ärztin oder dem Arzt 
gehört es natürlich auch dazu, 
allmählich und der Altersstufe 
entsprechend immer wieder zu 
erklären, wieso eine solche 
Behandlung sinnvoll und wichtig 
ist und wie der weitere Verlauf 
bis zur Adoleszenz ablaufen 
wird. Ziel dabei ist es immer, die 
betroffenen Kinder möglichst 
normal, also «gleich wie die 
anderen», aufwachsen zu lassen 
und sie an den Aktivitäten in der 
Schule und Freizeit teilnehmen 
zu lassen.
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Dr. med. Beatrice 
Kuhlmann
FMH Kinder- und 
Jugendmedizin
spez Päd. 
Endokrino logie/
Diabetes
ENDONET Basel

Wachstumsstörungen bei
Kindern im Rahmen von
«seltenen Krankheiten»

Text Dr. med. Beatrice Kuhlmann

Schwer kranke und mehr-
fach behinderte Kinder 
sind in ihrem Leben auf 
intensive Unterstützung, 

Begleitung und Überwachung 
angewiesen. Verbal sind sie nicht 
immer in der Lage, ihre Wün-
sche und Gefühle auszudrücken. 
Ohne Sprache stehen nur Mimik, 
Gestik, Körperhaltung, Weinen, 
Atmung oder Laute zur Verfü-
gung. Damit diese Ausdrucks-
formen verstanden werden, sind 
sie zwingend auf Menschen 
angewiesen, die sie sehr gut 
kennen. Am wohlsten fühlen sie 
sich zu Hause, in ihrem gewohn-
ten Umfeld, zusammen mit den 
Menschen, die ihre Sprache ver-
stehen, und wo sie am Familien-
leben teilhaben können.

Spitex bedeutet spitalexterne 
Hilfe, Gesundheits- und Kran-
kenpflege. Das heisst Pflege, 
Betreuung, Entlastung und 
Beratung ausserhalb des Spitals 
oder Heims. Mit hoher Profes-
sionalität erbringt die Stiftung 
Joël Kinderspitex, Schweiz diese 
Dienstleistungen wirtschaftlich, 
wirkungsvoll und effizient. 

Die Stiftung Joël Kinderspitex 
ist in den letzten Jahren stark 
gewachsen. Aktuell pflegen und 
betreuen rund 230 Mitarbeite-
rinnen und Mitarbeiter in 19 
Kantonen der Deutschschweiz 
sowie dem Fürstentum Liech-
tenstein über 300 Kinder mit 
einer schweren Krankheit oder 
Beeinträchtigung. Die Stiftung ist 
gemeinnützig und verfolgt keine 
kommerziellen Zwecke. Sie ist 
steuerbefreit und erstrebt keinen 
Gewinn.

Die Rund-um-die-Uhr-Pflege 
und -Betreuung eines schwer 
kranken oder mehrfach behin-
derten Säuglings, Kindes, 
Jugendlichen oder jungen 
Erwachsenen stellt die ganze 
Familie oft über viele Jahre 
vor intensive psychische und 
physische Herausforderungen. 
Die Kinderspitex ermöglicht den 
Eltern stunden- oder tageweise 
Entlastung. Pflegefachpersonal 
übernimmt die fürsorgliche 
Pflege und Betreuung und trägt 
so zur Verbesserung der Lebens-
qualität bei – und das während 

24 Stunden an 365 Tagen im Jahr. 
Die Stiftung hilft schnell und 
unkompliziert. Das ist nicht nur 
unser Job, das ist unser Verspre-
chen an die Familien.

Die Nachfrage nach professio-
neller Pflege und das Bedürfnis 
von Kindern mit Beeinträchti-
gungen und deren Familien nach 
Unterstützung sind sehr gross 
und in den letzten Jahren vor 
allem auch im psychopädiatri-
schen Bereich stark gestiegen. 
Dies führt dazu, dass die Kinder-
spitex neue, innovative Ange-
bote entwickelt und erfolgreich 
umsetzt. 

Leider werden viele dringend 
benötigte Pflegeleistungen 
weder von den Versicherern 
wie Krankenkassen oder Inva-
lidenversicherung noch von 
den Gemeinden oder Kantonen 
finanziert. Diese Kosten werden 
durch die Stiftung übernommen 
respektive durch Spenden von 
Privatpersonen, Stiftungen, 
Kirchgemeinden und Firmen 

gedeckt. Somit sind die Kin-
derspitex und die begleiteten 
Familien und Kinder von Spen-
dengeldern abhängig.

Für die Zukunft wünscht 
sich die Stiftung, dass wir als 
Kinderspitex mit möglichst 
wenig Hürden die Familien noch 
umfangreicher unterstützen 
können. Und natürlich wünschen 
wir uns viele zufriedene Kinder. 
Ein Lächeln bedeutet mehr als 
tausend Worte! Doch dazu sind 
wir in hohem Masse auf Spenden 
und genügend diplomierte Pfle-
gefachpersonen angewiesen.

Sollten auch Sie Eltern eines 
Kindes mit besonderen Bedürf-
nissen sein oder eine solche 
Familie kennen – melden Sie sich 
bei uns unverbindlich. Wir 
beraten Sie gerne und helfen 
schnell und unbürokratisch.

Geben Sie ihnen die Chance dazu!

Kinder mit besonderen Bedürfnissen 
haben es verdient, sich zu verwirklichen

Weitere Infor-
mationen finden 
Sie auf
joel-kinder 
spitex.ch 
und
joel-kinder 
spitex.ch/ 
stellen

Sponsored by Stiftung Joël Kinderspitex

Spendenkonto Bank Linth
IBAN
CH85 0873 1555 0307 4200 2
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In der Schweiz leben rund 160 
Patienten mit dem hereditären 
Angioödem (HAE). Welche 
Ursachen hat die Krankheit?
HAE wird durch ein fehlerhaf-
tes Gen verursacht, das für die 
Produktion eines bestimmten 
Eiweisses, des sogenannten 
C1-Esterase-Inhibitors (C1-INH), 
verantwortlich ist. C1-INH 
reguliert unter anderem die 
Durchlässigkeit der Gefässwände 
für Zellen und Plasmaflüssigkeit. 
HAE ist eine genetische Erkran-
kung, die in den meisten Fällen 
vererbt wird: Ist ein Elternteil 
Träger des veränderten Gens, 
besteht für die Kinder eine Wahr-
scheinlichkeit von 50 Prozent, 
ebenfalls zu erkranken. Männer 
und Frauen sind gleich häufig 
betroffen. 

Welche Symptome zeigen sich?
Erste Symptome treten zumeist 
in der frühen Pubertät auf 
und äussern sich mit starken, 
unspezifischen Bauchschmerzen 
aufgrund von Schwellungen 
der Darmwand. Ebenso können 
Schwellungen im Gesicht, an den 
Extremitäten, am Stamm, dem 
Genitalbereich sowie an den eno-
ralen Schleimhäuten wie Zunge 
und Kehlkopf auftreten.

Ist HAE familiär bekannt, wird 
beim Auftreten von ersten 
Symptomen meist rasch an die 
Diagnose HAE gedacht und es 
kann eine Behandlung eingelei-
tet werden. Anders bei den 25 
Prozent der Fälle, die auf einer 
Spontanmutation beruhen. 
Weshalb dauert es hier manch-
mal Jahre, bis die Diagnose 
gestellt wird? 
Die Beschwerden verlaufen in 
Schüben. Wenn sich nur Bauch-
schmerzen als Symptome zeigen 

und familiär noch kein HAE 
bekannt ist, haben Betroffene oft 
viele erfolglose Untersuchungen 
hinter sich, bis die Diagnose 
gestellt werden kann. Nicht 
selten werden die Beschwerden 
als psychosomatisch abgetan. 
Aufgrund der Seltenheit wird 
oft nicht an HAE gedacht und es 
dauert im Mittel bis zu 14 Jahre, 
bis die Diagnose gestellt wird. 
Dank der Anstrengung der HAE-
Patientenvereinigung und auch 
der HAE-Spezialärzte ist HAE 
inzwischen bekannter geworden.

Kann HAE einen lebensbedroh-
lichen Verlauf nehmen?
Lebensbedrohlich können 
Ödeme des Rachens, der Nase 
und der Zunge sein. Durch die 
Verengung der Atemwege kann 
es zum Erstickungstod kom-
men, wenn nicht frühzeitig eine 
Therapie eingeleitet wird. Starke 
Schwellungen der Därme können 
zum Darmverschluss führen. 

Hautödeme können die Be-
troffenen stark entstellen. Wie 
hoch ist deren Leidensdruck?
Die Krankheit kann einen erheb-
lichen Leidensdruck verursachen 
und das psychische Wohlbe-
finden stark beeinflussen. Die 
Betroffenen schämen sich, ziehen 
sich aus ihrem gesellschaftlichen 
Leben zurück und leiden unter 
der sozialen Isolation. Dank den 
neuen Therapien gelingt es aber 
immer besser, dass HAE-Betrof-
fene ein normales Leben führen 
können. 

Welche Triggerfaktoren lösen 
HAE-Attacken aus?
Infektionen, psychischer Stress, 
bestimmte Medikamente oder 
mechanische Reizungen können 
einen Schub begünstigen. Ebenso 

leiden Frauen häufig unter 
stärkeren Symptomen, was mit 
hormonellen Faktoren zusam-
menhängt. Bei Frauen ist der Ver-
lauf deshalb oft schwerwiegender 
als bei Männern.

HAE ist eine chronische Erkran-
kung, die bislang nicht heilbar 
ist. Welche Behandlungsmög-
lichkeiten gibt es?
Dank neuen, hochwirksamen 
Medikamenten kann die Krank-
heit heute kontrolliert und eine 
gute Lebensqualität erreicht 
werden. Die Medikamente 
können bei einer akuten Schwel-
lungsattacke eingesetzt werden, 
neuere Therapieformen zielen 
aber darauf, die Angioödembil-
dung zu verhindern im Sinne 
einer Langzeitprophylaxe. 

HAE – TYPEN
HAE Typ I: Die Leber produ-
ziert zu geringe Mengen an C1-
Inhibitor und Betroffene haben 
einen Mangel im Blut. Mit rund 
85 Prozent ist dies der häufigste 
Typ.

HAE Typ II: Der C1-Hemmstoff 
ist zwar in genügenden Mengen 
im Blut vorhanden, aber er ist 
nicht ausreichend funktions-
tüchtig. HAE Typ II ist für circa 
15 Prozent der Fälle verantwort-
lich.

HAE Typ III: Dieser Typ ist 
äusserst selten und betrifft 
andere Gene. Die Menge und 
Funktion des C1-Hemmstoffs 
sind hier normal. Es erkranken 
fast nur Frauen.

Quelle: USZ 

Einer von 40.000 bis 50.000 Menschen ist weltweit vom hereditären Angioödem 
(HAE) betroffen. Ist die Krankheit familiär nicht bekannt, geht der Diagnose oft 
eine jahrelange Ärzteodyssee voraus. PD Dr. med. Urs Steiner ist leitender Arzt 
der Klinik für Immunologie am Universitätsspital Zürich.

Bei wiederkehrenden 
Bauchschmerzattacken 
an HAE denken!

PD Dr. med. 
Urs Steiner
Leitender Arzt
Klinik für  
Immunologie
Universitäts- 
spital Zürich
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Anna  
Birkenmeier

INTERVIEW

Lange waren das Über-
leben und die Heilung 
von Patientinnen und 
Patienten die einzigen 

Kriterien für medizinischen 
Erfolg. Später kam ein weiteres 
Kriterium hinzu: Das Konzept 
der Lebensqualität ermöglicht, 
Therapieerfolge speziell auch bei 
seltenen Krankheiten aufzu-
zeigen, die oft progressiv und 
nur schwer oder gar nicht zu 
heilen sind. Unter Lebensquali-
tät versteht man das Produkt des 
Zusammenspiels einer Reihe 
von psychologischen Faktoren, 
die mit Gesundheit, Sozialem, 
Umwelt, Wirtschaft und Politik 
zusammenhängen. Gesundheit 
ist mehr als die Abwesenheit von 
Krankheit; Gesundheit ist eine 
Ressource, die es den Menschen 
ermöglicht, ihre Wünsche zu ver-
wirklichen, ihre Bedürfnisse zu 
befriedigen und mit ihrer Umwelt 
zurechtzukommen. 

Nachdem Erwachsene, die 
mit spinaler Muskelatrophie 
(SMA) leben, fast drei Jahre auf 
eine in der Schweiz zugelasse-
ne Therapie warten mussten, 
haben sie heute Zugang zu 
zwei Therapieoptionen. Doch 
bei genauem Hinschauen ist 
augenfällig, dass immer noch 
nicht alle Betroffenen wirklich 
medikamentös versorgt werden. 
Die Entscheidungskriterien 
dafür basieren ausschliesslich 
auf klinischen Messgrössen zu 
der motorischen Funktion der 
Betroffenen. Trotz all der Stu-
dien, die aufzeigen, dass Lebens-
qualität ein ebenso wichtiger 

Faktor für Therapieerfolg ist wie 
traditionelle klinische Parameter, 
entscheiden heute nur Letztere 
darüber, ob ein Betroffener ein 
Medikament erhält – und wann 
er den Zugang dazu allenfalls 
wieder verliert. Ob ein Medika-
ment einen positiven Effekt auf 
das multifaktorielle Konzept der 
Lebensqualität hat – also auf den 
Menschen als Ganzes –, spielt 
dabei keine Rolle. 

Manche SMA-Betroffene sind 
auf eine dauerhafte Beatmung 
angewiesen. Traurig ist, dass 
Dauerbeatmete von jeglichen 
Therapieoptionen ausgeschlos-
sen sind oder die Therapie stop-
pen müssen, falls sie während 
deren Verlauf eine Dauerbeat-
mung benötigen sollten. Somit 
werden die schwächsten Betrof-
fenen von einer Therapie und 
somit von der Hoffnung auf eine 
bessere Zukunft ausgeschlossen. 
Obwohl mittlerweile zahlreiche 
Studien zeigen, dass Menschen 
mit mittelschwerem bis schwe-
rem Behinderungsgrad eine gute 
bis ausgezeichnete Lebensquali-
tät haben können. Und dass auch 
die Lebensqualität von Dauerbe-
atmeten gleich hoch sein kann. 

Unter dem Motto «von Patien-
ten für Patienten» arbeiten wir 
bei SMA Schweiz zusammen mit 
dem europäischen Dachverband 
daran, selbst wissenschaftliche 
Daten zu erheben, um in der 
Sprache der Entscheidungs-
träger zu sprechen. So konnten 
wir zeigen, dass für 97 Prozent 
aller Betroffenen eine Stabilisie-
rung ihres aktuellen Zustandes 

– unabhängig davon, wie schwer 
ihr Behinderungsgrad ist – einen 
Gewinn darstellt.  In einer 
aktuellen Studie untersuchen wir 
die Frage, inwieweit das Wissen 
über den künftigen Verlust 
einer Fähigkeit gegenüber dem 
bereits Nicht-mehr-Können die 
Lebensqualität der Betroffenen 
beeinflusst. Die Daten zeigen auf, 
dass Stabilisierung und somit 
Vorhersagbarkeit nicht nur einen 
physischen Effekt auf das Indivi-
duum haben, sondern auch einen 
psychischen – und daher diese 
Faktoren genauso mitentschei-
dend sein sollten, ob jemand mit 
einer Therapie anfangen oder sie 
weiterführen darf. 

Mit der Stabilisierung einer 
progressiven Erkrankung 
erlangen die Betroffenen mehr 
Kontrolle über ihre Gesund-
heit. Und dadurch eine bessere 
Lebensqualität. Doch dies ist 
individuell und wird in der Regel 
anhand von Selbstberichten 
gemessen. Diese Art der Daten-
sammlung unterscheidet sich 
von der Verwendung traditionel-
ler Messgrössen und stösst daher 
auf Widerstand. Deshalb sind wir 
heute noch nicht so weit, dass 
solche individuellen Faktoren 
gebührend in Therapieentschei-
dungen mit einfliessen.

Hat jeder ein Recht auf bessere 
Lebensqualität? Der Ausschluss 
von Menschen mit einer Dauer-
beatmung von einer medizini-
schen Behandlung bei SMA 
liefert uns die bedauerliche 
Antwort auf diese Frage.

SPINALE MUSKELATROPHIE (SMA) 
SMA ist eine seltene und schwere neuromusku-
läre Erkrankung. Sie bewirkt einen fortschreiten-
den Verlust von Motoneuronen und in der Folge 
Muskelschwund, was schliesslich zum Verlust der 
Atemmuskulatur und zum Tod führt. SMA ist ge-
netisch bedingt: Ein Fehler im Survival-Motor-Neu-
ron(SMN)-1-Gen führt zu einem Mangel an SMN-
Protein. Dieses wiederum spielt eine wichtige Rolle 
beim Überleben und dem Erhalt der Motoneuronen 
und weiterer Zellen im Körper. SMA hat verschie-
dene Ausprägungen, die sich in der Schwere der 
Symptome unterscheiden.

SMA SCHWEIZ – SCHWEIZERISCHE 
PATIENTENORGANISATION FÜR 
SPINALE MUSKELATROPHIE (SMA)
SMA Schweiz setzt sich dafür ein, dass Therapien 
für Betroffene möglichst schnell vom Labor zu 
den  Patientinnen und Patienten gelangen. Hierzu 
arbeitet SMA Schweiz national und international 
mit allen Interessengruppen eng zusammen und 
vertritt die Anliegen der Betroffenen.

Kontakt: info@sma-schweiz.ch
sma-schweiz.ch 

Dr. Nicole 
Gusset  
Präsidentin SMA 
Schweiz
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Manche sind gleicher als andere: Diskriminierung 
von Menschen mit Dauerbeatmung?
Kürzlich wurde die erste UNO-Resolution verabschiedet, die sich mit den Anliegen von Menschen mit einer seltenen 
Erkrankung beschäftigt. Ein Zeichen für die Förderung und den Schutz deren Rechte. Ein Versprechen auch bezüglich 
Gleichbehandlung und Lebensqualität. Doch hat tatsächlich jeder ein Recht auf bessere Lebensqualität?

Text
Dr. Nicole 
Gusset
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Patientenorganisationen
als wichtige Ressource
Dr. Jacqueline de Sá ist Geschäftsführerin von ProRaris, Allianz 
Seltener Krankheiten Schweiz. Allseits anerkannt, bündelt ProRaris 
als Dachverband die Expertise der Betroffenen und bringt diese ins 
Nationale Konzept ein. Sie appelliert, rechtliche Grundlagen für die 
Finanzierung dieser Aufgaben zu schaffen.
Welche Rolle spielen Patienten-
organisationen in der Unter-
stützung von Menschen mit 
seltenen Erkrankungen?
Patientenorganisationen sind 
eine wichtige Ressource für 
Menschen mit seltenen Krank-
heiten. Viele Patienten haben 
einen sehr schwierigen Weg 
hinter sich, bis sie eine richtige 
Diagnose erhalten. Patienten-
organisationen können einerseits 
helfen, diesen Diagnoseschock zu 
bewältigen, und bieten anderer-
seits die Möglichkeit, sich unter-
einander auszutauschen und sich 
krankheitsspezifische Tipps zu 
holen. Als Dachverband ProRaris 
vertreten wir sämtliche seltenen 
Krankheiten und können so nicht 
nur ein grosses Netzwerk bieten, 
sondern gerade auch dann Unter-
stützung, wenn es keine krank-
heitsspezifische Organisation 
oder Selbsthilfegruppe gibt. 

Mit welchen Herausforderun-
gen ist ProRaris aktuell, auch 

abseits der Corona-Pandemie, 
konfrontiert?
Im Nationalen Konzept Seltene 
Krankheiten wurde ProRaris als 
Schlüsselpartner bezeichnet. 
In der Schweiz haben wir also 
erreicht, dass die Expertise der 
Patienten durch den Dachverband 
ProRaris im Nationalen Konzept 
miteinbezogen wird. Wir arbeiten 
daher in den diversen Gremien 
mit und unsere Expertise ist nicht 
nur erwünscht, sondern auch 
anerkannt. Unsere Präsidentin 
Anne-Françoise Auberson hat für 
ihre langjährigen Verdienste das 
Ehrendoktorat der Universität 
Bern erhalten. Wir stehen aber 
nun vor der Herausforderung, 
dass uns die Finanzierung für 
unsere Arbeit im Rahmen des 
Nationalen Konzepts fehlt. Das 
ist insofern problematisch, als wir 
hier im Kontext der öffentlichen 
Gesundheit arbeiten. Nun brau-
chen wir eine rechtliche Grund-
lage zur Finanzierung durch die 
öffentliche Hand.

Was braucht es aus Ihrer Sicht, 
um die Lebenssituation von 
Menschen mit seltenen Erkran-
kungen zu verbessern?
Patienten mit seltenen Erkran-
kungen können nicht nach 
Schema F behandelt werden –  
gerade auch im Hinblick auf die 
Therapie. Wenn wir das seitens 
der Gesundheitspolitik akzeptie-
ren können, würden wir uns viel 
administrative Arbeit ersparen. 
Denn wir bewegen uns im 
Rahmen der seltenen Krankhei-
ten in einem Bereich, der nicht 
dem Standard entspricht, und 
müssen daher für neue Modelle 
offen sein. Es ist nötig, die 
Expertise zu seltenen Krankhei-
ten aus der ganzen Schweiz zu 
bündeln. Im Rahmen der 
Anerkennung der spezialisierten 
Zentren hat man damit bereits 
begonnen. Die Vernetzung des 
Know-hows ist dabei ein wichti-
ger Punkt, der sich in Zukunft 
hoffentlich auch weiter verbes-
sern wird. 

Dr. Jacqueline 
de Sá 
Geschäftsfüh-
rerin ProRaris 
Allianz Seltener 
Krankheiten – 
Schweiz
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Weitere Infor-
mationen finden 
Sie auf
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Hereditäres Angioödem, kurz HAE, ein, wie Helene Saam im Interview erklärt.

Was ist Ihnen als Präsidentin 
der HAE-Patientenvertretung 
wichtig?
Dem Vorstand der Schweizer 
HAE-Vereinigung ist es sehr 
wichtig, dass alle Betroffenen 
und deren Angehörige gut 
informiert sind, sich gut aus-
tauschen können und wir 
so die Lebenssituation von 
HAE-Betroffenen verbessern 
können. Wir pflegen regelmässig 
unser HAE-Netzwerk, das aus 
HAE-Patienten, Ärzten, Phar-
mafirmen und internationalen 
HAE-Patientenvereinigungen 
besteht. Ausserdem organisieren 
wir jährlich ein Patiententreffen 
für HAE-Betroffene, Angehörige 
und Ärzte. Die Corona-Pandemie 
hat uns hier in den letzten zwei 
Jahren einen Strich durch die 
Rechnung gemacht. Für dieses 

Jahr planen wir für den 30. April 
2022 ein Patiententreffen mit 
verschiedenen Vorträgen von 
HAE-Experten. In den letzten 
beiden Jahren sind neue Medika-
mente auf den Markt gekommen, 
und diese möchten wir gerne den 
Patienten näherbringen. 

Die HAE-Vereinigung feierte 
ihr 20-jähriges Bestehen. Was 
waren die wichtigsten Entwick-
lungen in dieser Zeit?
Eine wichtige Verbesserung der 
letzten 20 Jahre stellt sicherlich 
die Medikamentenverfügbar-
keit dar. Während vor 20 Jahren 
lediglich zwei HAE-Medikamen-
te zur Verfügung standen, gibt es 
jetzt in der Schweiz sechs. Aus-
serdem können wir nun auf ein 
grosses HAE-Experten-Netzwerk 
zurückgreifen. Vor 20 Jahren 

habe ich keinen Arzt gekannt, 
der sich mit HAE beschäftigt hat. 
In der Zwischenzeit haben wir 
in der Schweiz 11 HAE-Zentren, 
an die sich Betroffene wenden 
können. 

Was möchten Sie gerne HAE-
Betroffenen und deren An-
gehörigen auf diesem Wege 
mitgeben?
Mir ist es wichtig, dass jeder 
Patient für sich die richtige 
Therapie findet – immerhin ist 
das Auftreten der Erkrankung 
individuell sehr unterschiedlich. 
Unsere Krankheit kann derzeit 
nicht geheilt werden, aber es gibt 
mittlerweile wirklich gute 
Therapien, um die Attacken zu 
verhindern und so trotz Erkran-
kung einen sehr hohen Lebens-
standard zu erreichen.

Information und Austausch über HAE

Ein fast ganz normales Leben mit HAE
Daniel Nick leidet seit seiner frühen Kindheit am hereditären Angioödem (HAE). Wie es 
ihm auf dem langen Weg bis zur richtigen Diagnose ergangen ist, lesen Sie hier. 

Wie würden Sie Ihr Leben 
mit einem HAE beschrei-
ben, beziehungsweise was 
bedeutet es für Sie, mit 
einem HAE zu leben?
Wenn man keine Medika-
mente hat, ist das Leben 
mit einem hereditären 
Angioödem wirklich eine 
Tortur. Heute sind aber 
Medikamente verfügbar, die 
einerseits bei Akutattacken 
und andererseits in der Prä-
vention eingesetzt werden 
können. Damit ist das Leben 
dann fast ganz «normal». 

Wie äussert sich denn so 
eine Attacke, die ja als 
Schwellung auftritt?
Das ist bei jedem Menschen, 
der mit einem HAE lebt, 

ein bisschen anders. Bei 
mir schwellen zum Bei-
spiel die Extremitäten an. 
Schwellungen können auch 
im Gesicht auftreten – und 
das kann dann sehr schnell 
gefährlich werden, weil Ersti-
ckungsgefahr droht. Solche 
Schwellungen können aber 
auch im Bauch auftreten. 
Das sind dann extrem starke 
Bauchschmerzen.

Welchen Einfluss hat das 
HAE auf Ihr tägliches Le-
ben?
Eigentlich fast gar keinen, 
weil ich Medikamente 
einnehme. Damit fühle 
ich mich sicher. Ich habe 
vielleicht nur mehr alle drei 
Monate eine Attacke, die 

aber nicht mehr so schwer-
wiegend ist wie früher. Wenn 
ich dann eine Attacke habe, 
kann ich mir ein intravenö-
ses Mittel spritzen und die 
Schwellung geht schnell 
zurück. 

Viele HAE-Betroffene be-
richten von einem langen 
Leidensweg bis zur richti-
gen Diagnose. War das bei 
Ihnen auch so?
Ja! Ich bin heute 60 Jahre alt 
und leide seit meiner frühen 
Kindheit an einem HAE. 
Damals wusste man aber 
noch gar nicht, was denn 
das überhaupt sein könnte. 
Ich wurde alle paar Monate 
krank und hatte schlimme 
Bauchkoliken. Das war für 

mich wirklich äusserst müh-
sam! Mit 20 Jahren erhielt 
ich mein erstes Medikament, 
das dann die Symptome 
gelindert hat. Aber zum Zeit-
punkt der Diagnose, vor 40 
Jahren, gab es den Ausdruck 
HAE noch gar nicht.

Durch die Diagnose und die 
Therapie hat sich Ihr Leben 
dann zum Positiven ver-
ändert?
Ja, sicher! Durch die Thera-
pie konnte ich mich gleich 
wieder hervorragend 
bewegen und hatte nur mehr 
selten Attacken. Wenn man 
weiss, woran man leidet, 
dann kann man dagegen 
etwas unternehmen. 

Text 
Magdalena 
Reiter-
Reitbauer

Helene Saam 
Präsidentin 
Schweizer HAE-
Vereinigung
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Die Behandlungsmöglichkeiten eines Morbus Gaucher sind heutzutage sehr gut und die Betroffenen haben 
meist eine hohe Lebensqualität. Die Tücken liegen jedoch in der Diagnosestellung der Krankheit. PD Dr. Dr. 
Michel Hochuli ist leitender Arzt Stoffwechselerkrankungen am Inselspital, Universitätsspital Bern.

Morbus-Gaucher-Behandlung – 
Erfolgsgeschichte der Medizin

Im Durchschnitt ist etwa eine von 100 Personen (schweizweit rund 86.000) vom von-
Willebrand-Syndrom (vW-Syndrom) betroffen. Allerdings ist die Dunkelziffer hoch – denn 
verschiedene Hindernisse erschweren den Weg zur Diagnose.
Das Kinderspital Luzern hat für Laura 
eine besondere Bedeutung: Als Kind 
ging sie im Kispi ein und aus, bei 
Ärzt:innen und Pfleger:innen war sie 
bekannt. «Wir mussten uns jeweils gar 
nicht mehr anmelden, wenn wir im 
Notfall eintrafen. Alle wussten, was los 
war», erinnert sie sich. Immer wieder 
hatte Laura Nasenbluten, das nicht 
gestillt werden konnte, sie verlor grosse 
Mengen an Blut und landete mehr als 
einmal auf der Intensivstation. Dass es 
sich bei der starken Blutungsneigung 
um eine Gerinnungsstörung handelt, 
war relativ bald klar. Die Diagnose 
«von-Willebrand-Syndrom» war 
dennoch überraschend, da in Lauras 

Familie keine Fälle bekannt sind. «Es ist 
gut möglich, dass weitere Familienmit-
glieder betroffen sind, jedoch keine 
Beschwerden aufweisen und somit 
auch keine Diagnose haben», so Laura. 
Denn ein Grund, weshalb das von-Wil-
lebrand-Syndrom manchmal nicht oder 
erst relativ spät erkannt wird, liegt 
darin, dass seine Symptome nicht ganz 
eindeutig sind und die Erkrankung 
individuell sehr unterschiedlich stark 
ausgeprägt ist. «Nebst dem Nasenblu-
ten waren meine Beine jeweils übersät 
mit blauen Flecken. Aber das hat mich 
nicht weiter eingeschränkt», erinnert 
sich Laura. Blutete hingegen Lauras 
Nase, musste sie umgehend ins 

Kinderspital und ihr wurden intravenös 
blutungsstillende Medikamente 
verabreicht. Eine weitere Herausforde-
rung zeigte sich mit dem Einsetzen der 
Menstruation. Die Blutungen waren 
überdurchschnittlich lang und stark, 
als Folge hatte Laura immer wieder 
Eisenmangel. Mit der Einnahme von 
Hormonen konnten die Blutungen 
reguliert werden. Die vielen Aufenthal-
te im Kispi haben bei Laura Spuren 
hinterlassen: Die 25-Jährige studiert 
Medizin und kann sich gut vorstellen, 
einst in der Hämatologie zu arbeiten. 
«Durch meine eigene Geschichte übt 
die Medizin eine besondere Faszination 
auf mich aus», so Laura.

von-Willebrand-Syndrom – Starke 
Menstruation kann erstes Anzeichen sein

Hanna Dietrich ist Gynäkologin am Universitätsspital Zürich und sagt: «Eine übermässig starke und lange Menstruation kann viele 
Ursachen haben. Bleibt die Symptomatik über drei Monate bestehen, muss auch an eine Gerinnungsstörung gedacht werden.»

Was ist das vW-Syndrom und welche 
Symptome gibt es?
Es gibt drei unterschiedliche Typen – 
beim häufigsten Typ 1 (60 bis 80 Pro-
zent) haben die Betroffenen zu wenig 
vom sogenannten von-Willebrand-Fak-
tor. Beim Typ 2 ist der von-Willebrand-
Faktor nicht voll funktionsfähig und 
beim seltenen Typ 3 fehlt der von-Wil-
lebrand-Faktor quasi vollständig und 
seine Aktivität ist nicht nachweisbar. 
Weil dieses Eiweiss wichtig für die 
Blutgerinnung ist, dauert es bei den 
Betroffenen wesentlich länger, bis ein 
verletztes Blutgefäss verschlossen ist. 

Die Patienten haben oft keine starke 
Symptomatik, vielmehr kommt es zum 
Beispiel zu häufigerem Nasenbluten, 
einer Neigung zu blauen Flecken 
(Hämatome), Wundheilungsstörungen 

oder einer verstärkten Menstruation. 

Eine starke Periode kann ein erstes 
Anzeichen für ein vW-Syndrom sein. 
Wann gilt diese als abklärungsbe-
dürftig?
Die Wahrnehmung des Blutverlusts 
ist immer sehr subjektiv. Das gilt für 
alle Blutungen und ist auch ein Grund, 
weshalb die Diagnose vW-Syndrom oft 
sehr spät oder gar nicht gestellt wird. 
Wir sprechen ab 80 Millilitern pro 
Zyklus von einem übermässigen Blut-
verlust während der Periode. Auch eine 
starke Blutung während und nach der 
Entbindung kann ein Hinweis auf eine 
Gerinnungsstörung sein. 

Auch wenn das vW-Syndrom oftmals 
mild verläuft und keine Therapie 

erforderlich macht, ist eine Diagnose 
wichtig. Weshalb?
Eine unentdeckte Gerinnungsstörung 
kann etwa bei einem Unfall oder einer 
Notoperation zu Blutungskomplikatio-
nen führen. Auch bei einer geplanten 
Operation oder bei einer Geburt ist 
es für uns hilfreich zu wissen, ob eine 
Blutungsneigung besteht. 

Wie wird eine übermässig starke 
Menstruation behandelt?
Mit Einnahme der Pille oder durch 
Einsetzen der Hormonspirale 
kann eine deutliche Reduktion der 
Blutungsstärke erreicht werden. 
Bei schweren menstruellen Blu-
tungen kann auch die Gabe von 
von-Willebrand-Faktorkonzentraten
notwendig sein.
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Morbus Gaucher, Morbus Fabry und Morbus Hunter sind sehr seltene, erblich 
bedingte Stoffwechselerkrankungen. Auftretende Krankheitsmerkmale können sehr 
unterschiedlich sein. Erfahren Sie mehr auf Speicherkrankheiten.ch.

Häufig unerkannt: 
Seltene Speicherkrankheiten
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 Wie stark sind Deine Tage?
Jede siebte Frau hat eine unregelmässige oder  
allzu starke Monatsblutung.
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Unser Tool «Starke Tage» hilft Dir dabei, Deinen monatlichen Blutverlust 
objektiv einzuschätzen.* Erfahre mehr auf starke-tage.ch

* Diese Informationen sind nicht dafür vorgesehen, die Beratung durch eine medizinische Fachkraft zu ersetzen.  
Bitte wenden Sie sich für weitere Beratung an Ihre medizinische Fachkraft.

starke-tage.ch
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Suchen Sie den Austausch mit anderen Betroffenen? Die Schweizerische Hämophilie-
Gesellschaft ist eine gemeinnützige Selbsthilfeorganisation, die sich für Menschen mit 
Hämophile oder mit anderen angeborenen Gerinnungsstörungen sowie deren Angehörige 
einsetzt.  Weitere Infos: www.shg.ch

Hanna Dietrich  
Assistenzärztin 
Frauenklinik
Universitäts-
spital Zürich
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Mit einer globalen Inzidenz von 
1:40.000 bis 1:60.000 ist Mor-
bus Gaucher sehr selten – man 
geht jedoch von einer Dunkel-
ziffer aus. Wird die Krankheit 
oft gar nicht oder sehr spät 
diagnostiziert?
Das Manifestationsspektrum 
der lysosomalen Speicherkrank-
heiten ist sehr breit und unter-
schiedlich stark ausgeprägt. 
Patienten, die von einer milden 
Form des Morbus Gaucher betrof-
fen sind, werden oft gar nicht auf-
fällig und darum auch nicht oder 
erst spät diagnostiziert. Leider 
kann es aber auch bei Betroffe-
nen mit einer schwereren Form 
und ausgeprägten Symptomen 
länger dauern, bis die Diagnose 
gestellt wird. 

Weil an eine seltene Krankheit 
per se nicht gedacht wird?
Für den Hausarzt ist es bei so 
unspezifischen Symptomen 
und Zeichen nicht leicht, eine 
seltene Krankheit in Betracht 
zu ziehen. Schliesslich kommt 
eine solche in der Praxis eben 
selten oder nie vor und es fehlt 
der Erfahrungswert. Hier ist es 
wichtig, dass sensibilisiert wird, 
denn der Hausarzt ist zumeist die 
erste Anlaufstelle. Die spezi-
fische Diagnostik erfolgt dann 
in der Regel in einem Zentrum 
für angeborene Stoffwechsel-
krankheiten. Zur Sicherung der 
Diagnose werden Biomarker und 
Enzyme im Blut gemessen, in 
einem zweiten Schritt folgt die 
genetische Diagnostik.

Welche Symptome stehen bei 
Morbus Gaucher im Vorder-
grund?
Erste Anzeichen zeigen sich 
häufig im Blutbild. Die Betroffenen 
können einen Mangel an Blutplätt-
chen, also eine Thrombozytopenie, 
und eine Anämie aufweisen, 
ebenso sind eine vergrösserte Milz 
und Leber typisch. Es können 
Knochenschmerzen hinzukom-
men und bei einer kleinen Zahl 
der Gaucher-Patienten kann auch 
das Nervensystem betroffen sein. 
Manchmal haben die Betroffenen 
keinerlei Beschwerden und die 
Diagnose erfolgt im Rahmen der 
Abklärung eines Zufallsbefundes.

Welche Behandlungsmöglich-
keiten gibt es?
Seit Anfang der 90er-Jahre steht 
uns die Enzymersatztherapie 
zur Verfügung. Hierbei wird das 
fehlende beziehungsweise defekte 
Enzym ersetzt. Damit wird 
erreicht, dass das Fortschreiten 
der Krankheit gebremst wird und 
die Krankheitsmanifestationen 
grossteils zurückgehen. Das 
Enzym wird in Form von Infusio-
nen im Zwei-Wochen-Rhythmus 
verabreicht. Alternativ gibt es 
eine orale Therapie, die Substrat-
hemmung, mit der die Produktion 
der Glukozerebroside gehemmt 
wird, derjenigen Substanzen also, 
die bei Morbus Gaucher nicht 
korrekt abgebaut werden können. 
Bei ganz milden, spät diagnosti-
zierten Formen stellt sich jedoch 
die Frage, ob überhaupt behandelt 
werden muss.

Wie wirkt sich die Krankheit auf 
das Leben und den Alltag der 
Betroffenen aus?
Die Enzymersatztherapie wird 
meist ohne relevante Nebenwir-
kungen vertragen. Wird der 
Morbus Gaucher vor dem 
Auftreten zum Beispiel schwerer 
Skelettmanifestationen entdeckt 
und behandelt, haben die 
Patienten meist eine sehr gute 
Lebensqualität sowie keinerlei 
bis wenig Einschränkungen im 
Alltag. Leider steht für die kleine 
Zahl von Patienten, bei denen 
zusätzlich das zentrale Nerven-
system mitbetroffen ist, dafür 
noch keine Therapie zur Verfü-
gung.

URSACHE VON 
MORBUS GAUCHER

Bei Morbus Gaucher ist im Körper aufgrund 
einer Genveränderung die Aktivität eines be-
stimmten Enzyms zu gering. Dies führt dazu, 
dass die Substanz Glukozerebrosid, die nor-
malerweise beim Abbau von Zellbestandteilen 
anfällt, nicht weiter abgebaut werden kann. Das 
Glukozerebrosid sammelt sich in den Fress-
zellen, den Makrophagen, an, die normalerweise 
für den Abbau zuständig sind. Makrophagen mit 
nicht verdautem Glukozerebrosid, die soge-
nannten Gaucher-Zellen, reichern sich vor allem 
in der Milz, der Leber und dem Knochenmark an. 
Die Gaucher-Zellen bewirken eine Vergrösse-
rung und allenfalls Funktionsstörung der betrof-
fenen Organe, und es kann zu Veränderungen 
der Knochen kommen.

PD Dr. med.  
Michel  
Hochuli, PhD
Leitender Arzt 
Inselspital, Uni-
versitätsspital 
Bern
Universitätsklinik 
für Diabetologie, 
Endokrinologie, 
Ernährungs-
medizin und 
Metabolismus 
(UDEM)
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Selten sind Viele 
Nur für sich genommen sind seltene Krankheiten wirklich selten. 
Zusammengenommen sind aber 7% der Bevölkerung von einer seltenen 
Krankheit betroffen. Takeda hat es sich darum zum Ziel gemacht, das 
Leben zahlreicher Menschen entscheidend zu verändern.

Als seltene Krankheiten gelten jene, die 
lebensbedrohend sind oder mit einer 

chronischen Invalidität einhergehen und nicht 
mehr als 5 von 10.000 Menschen betreffen.

Beinahe drei Viertel sind genetischer Natur 
(72 %).

Nur für etwa 1 von 20 seltenen Erkrankungen 
gibt es eine Therapie. Für rund 95 % aller 
seltenen Krankheiten steht kein einziges 
zugelassenes Heilmittel zur Verfügung.

Takeda unterstützt Patienten von der 
Diagnose über die Erforschung und 

Herstellung innovativer Arzneimittel bis hin zur 
bestmöglichen Versorgung mit Therapien.

Schätzungen gehen von 6.000 bis 8.000 
seltenen Krankheiten aus.

5 von 10 Erkrankungen manifestieren sich 
bereits im Kindesalter.

Bis zur richtigen Diagnose vergehen 
durchschnittlich bis zu 5 Jahre. Im 

Durchschnitt werden bis zu 8 Ärzte 
aufgesucht.

Takeda ist in 80 Ländern vertreten. Allein in 
der Schweiz arbeiten 1.800 Mitarbeiter für 
Takeda an innovativen Arzneimitteln und 

leisten so einen wichtigen Beitrag zur hohen 
Qualität der medizinischen Versorgung.

In der Schweiz leben  
über eine halbe Million Menschen  

mit einer seltenen Krankheit,  
die meisten davon Kinder.

Ein Drittel aller betroffenen  
Kinder erleben  

ihren 5. Geburtstag nicht.

4 von 10 Patienten  
erhalten zumindest  

einmal eine Fehldiagnose.

Aktuell forscht Takeda 
an über 20 Therapien

für seltene Krankheiten.

Better Health, Brighter Future

takeda.ch Takeda Pharma AG, Thurgauerstrasse 130, 8152 Glattpark (Opfikon)
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