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MORBUS FABRY

Patienten durchlaufen
Diagnosenmarathon

Chronische Magen-Darm-Beschwerden unklarer
Genese sind eine Indikation fur einen Enzymtest.

iy

on Morbus Fabry — einer erb-

lich bedingten lysosomalen
Speicherkrankheit — sind in Deutsch-
land etwa 500 Menschen betroffen.
Die .Inzidenz soll -nach neueren
Daten mit 1 : 3 100 jedoch deutlich
hoher liegen. Da mit der Enzym-
ersatztherapie, wie Agalsidase alpha
(Replagal®, Shire Deutschland
GmbH), eine kausale Behandlungs-
moglichkeit zur Verfiigung steht, ist
es wichtig, bei Patienten mit unkla-
ren Beschwerdebildern auch an
Morbus Fabry zu denken.

Vielfiltige Symptome

Die Erkrankung wird durch einen
genetischen Defekt auf dem X-
Chromosom hervorgerufen, der zu
einem Mangel des lysosomalen En-
zyms Alpha-Galactosidase (Alpha-
GAL) fiihrt. Als Folge sammelt sich
in den Zellmembranen Globotria-
osylceramid (Gb-3) an, das in den
betroffenen Organen zu Funktions-
storungen fiithrt. Nach Aussage von
Prof. Dr. med. Amdt Rolfs (Ros-
tock) sind die klinischen Symptome
des Morbus Fabry sehr vielfiltig,
und sie werden dariiber hinaus hau-
fig falsch interpretiert (Kasten). Bis
zur eindentigen Diagnose haben die
Patienten daher durchschnittlich ei-
nen Diagnosenmarathon von zehn
Jahren unter Beteiligung von etwa

zumindest die Progression der Er-
krankung stoppen, teilweise ist so-
gar eine Regression moglich.

Das kardiovaskuldre System sei
von der Gb-3-Speicherung besonders
schwer betroffen, betonte Prof. Dr.
med. Christoph Kampmann (Mainz).
Die schweren funktionellen und
morphologischen Storungen des
Myokards, -der Gefile, Klappen
und des Reizleitungssystems sind
wesentlich fiir die um 15 bis 20
Jahre reduzierte Lebenserwartung
von Morbus-Fabry-Patienten ver-
antwortlich. Bei Verdacht kann die
Diagnose einfach mithilfe einer
EKG- und Ultraschall-Untersuchung
gestellt werden. ‘
. Die Nieren sind ebenfalls ein
wichtiges Zielorgan des Morbus
Fabry und nach Meinung von Prof.
Dr. med. Hartmut P. H. Neumann
(Freiburg) bei Schidigung haufig
fiir die deutlich verkiirzte Lebenser-
wartung mit verantwortlich. In allen
Fillen einer unklaren Nephropathie
mit Reduktion der Nierenfunktion
und mit Proteinurie solle man ge-
zielt nach Morbus Fabry fahnden.

Gastrointestinale Symptome tre-
ten bei Patienten mit Morbus Fabry

Organspezifische Fehldiagnosen bei Morbus Fabry.

(nach Rolfs)

nach Aussage von Prof. Dr. med.
Matthias Lohr (Stockholm, Schwe-
den) in einer Haufigkeit von 52 bis
70 Prozent auf. Sie sind zwar sel-
ten eine Erstmanifestation, verlaufen
aber sehr progressiv. Aufgrund des
Beschwerdebilds werden sie haufig
mit einem Reizdarmsyndrom ver-
wechselt. Nach Fabry — so Lohr —
sollte deshalb immer gezielt gesucht
werden, wenn Patienten tiber chro-
nische Magen-Darm-Beschwerden
klagten, fiir die keine andere Ursa-
che hitte gefunden werden kdnnen.
Die abdominalen Beschwerden ver-
schwinden durch eine Enzymersatz-
therapie besonders schnell, schon
nach sechs Monaten ist eine deutli-
che Besserung festzustellen.

e Bewegungsapparat: rheumatische Syndrome, Fibro-
myalgie, Wachstumsschmerzen, Lupus erythematodes

: . e Nervensystem: Polyneuropathie, Myositis, unspezifische

wenn man iiberhaupt an einen Mor- Kopfschmerzen, Optikusneurits, zérebrale Vaskulitis,

bus Fabry gedacht hat. Bei Mannern CADASIL-Syndrom, Karpaltunnelsyndrom, Restless-legs-
geniigt ein Enzymtest zur Messung Syndrom . S :

des Gehalts von Algha—GAL‘im Qe- e Nieren: nicht klassifizierte Proteinurie, eingeschrénkte
webe oder Blut, bei Frauen ist eine Nigrenfunktion unklarer Ursache

molekulargenetische Analyse obli- @ Herz: unklare linksventrikulére Hypertrophie/Kardiomyo-
gatorisch, die unter anderem das pathie - - :

neurobit.alogisc?e Labor in Rostock e Gastrointestinaftrakt: Reiz.darmsyndrom, Zoliakie, Laktose-
als Service anbietet. doliranz , !
Eine Enzymersatztherapie, zum

1.t do s J1ba Yrann

zehn Fachérzten hinter sich.
Dabei ist die Diagnostik einfach,

Da fiir die Erkrankung mit der
Enzymersatztherapie eine kausale
Behandlungsméglichkeit zur Ver-
fiigung steht, sollten die einfachen
diagnostischen Mdoglichkeiten bel
moglichst vielen Patienten mit lang
davernden unklaren Beschwerdebil-
demn eingesetzt werden. H
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