Ein toller Junge

mit

grofSem Licheln

- und seine seltene Erkrankung

»Max ist ein absoluter Sonnenschein", sagt Piaund hat dabeiein Strahlen in den Augen.
Jedes Mal, wenn sie von ihrem Sohn spricht, lichelt sie breit und voller Freude, denn er
verkdrpert fiir die Familie das pure Gliick voN ANNA LAMP

MAX IST 12 JAHRE ALT UND HAT EINE
SELTENE STOFFWECHSELERKRAN-
KUNG NAMENS MORBUS NIEMANN-
PICK TYP A/B (ASMD). Seit seiner
Geburt muss er sich dieser Realitat
stellen, mitallen Schwierigkeiten, die
damit einhergehen - und das macht
er stets mit einem Lédcheln.

Als die Familie die Diagnose erhielt,
war Max knapp einJahralt. Bereitsim
Alter von sieben Monaten fiel auf, dass
beiihm etwas nicht stimmte.
Mit 13 Monaten bestdtigte
die Stoffwechselambulanz
schlieflich den Verdacht:
Maxhat ASMD. Ein Moment,
der das Leben
der Familie von

Grund auf verdnderte.
»Als der Arzt uns sagte,
dass Max nicht alt wird,
brach fiir uns die Welt
zusammen® erzdahlt Pia.

Der Alltag der Fami-
lie ist seit der Diag-
nose stark durch Max'
Krankheit geprdgt.
Er bendtigt rund um
die Uhr Betreuung,
und die kérperlichen
Anforderungen werden
zunehmend heraus-
fordernder. ,Er wiegt
mittlerweile 20 Kilo,
und das bringt uns
an unsere Grenzen®
berichtet seine Mutter.
Die Tage sind von Arzt-
und Therapieterminen
und Absprachen mit

Amtern und Krankenkassen durch-

zogen. Trotz all dieser Anstrengun-

gen hat Max eine unerschiitterli-

che Lebensfreude. ,Er ist ein

Goldstiick und nimmt alles

. mitGelassenheit®, sagt Pia
stolz.

Max besucht eine Forder-
schule ftir den Schwerpunkt
geistige Entwicklung ganz in der
Ndhe, wo er liebevoll betreut wird.
Seine Lehrerinnen und seine Teil-
habeassistentin setzen sich mit viel
Herzblut fiir ihn ein, was sich auch
inseiner Entwicklung widerspiegelt.

Ein Wendepunkt in Max’ Behandlung
wardie Einfiithrung der Enzymersatz-
therapie im Jahr 2021. Pia vergleicht
diese Therapie mit einer ,Miillab-
fuhr* die Max’ Korper von schadli-
chen Stoffwechselprodukten befreit.
Max’ Symptome duRernsich vor allem
durch einen riesigen Bauch, der auf-
grund vergrofRerter Milz und Leber
anschwillt. Dieser driickt dann wie-
derumauf Magen und andere Organe,
waslange Zeit dazu fiihrte, dass Max
Nahrung sehrschlecht bei sich behal-
ten konnte. Dank der Enzymersatz-
therapie hat sich seine Lebensquali-
tdt enorm verbessert und er kann in



zerkleinerter Form so gut wie alles
essen. Die Therapie war fiir die Fami-
lie wie ein Sechser im Lotto. ,Wir
hatten jahrelang darauf gehofft und
gekampft, dass Max diese Behand-
lung bekommt. Es war ein Wettlauf
gegen die Zeit“ erkldrt seine Mutter
erleichtert.

Die Diagnose von Max war fir die
Familie ein schwerer Schlag, doch Pia
undihr Mann haben einen Weg gefun-
den, damit umzugehen. ,Wir gehen
sehr offen mit dem Thema um, und
Maxistim Dorf bekannt und beliebt®
sagt sie. Die Niemann-Pick Selbsthilfe-
gruppe Deutschland eV, der sie ange-
horen, bietet wichtige Unterstiitzung,.
»Wir helfen uns gegenseitig und tau-
schen uns aus, das gibt uns Kraft.”
Auch der Kinderhospizdienst der Mal-
teser steht der Familie zur Seite und
setzt sich mit groRer Leidenschaft
fiir Max, seine Bediirfnisse und seine
Familie ein.

Max ist ein besonderer Junge. Er
spritht vor Lebensfreude und sorgt
immer wieder fiir unvergessliche
Momente. Er liebt Ziegen, hat eine
Schwadche fiir Heidi aus den Bergen
und genieft seine Reittherapie auf
seinem Lieblingspferd Gerry. ,Sonn-
tagmorgens gehen wir als Familie in
den Whirlpool, und Max freut sich
wie ein Schneekdnig tiber das Plant-
schen®, erzahlt seine Mutter lachelnd.

Pia grofter Wunsch fiir Max ist,
dass er weiterhin ein schénes Leben
fihren kann - ohne Schmerzen, mit
viel Freude und Lebensqualitdt. Sie
hofft, dass die Forschung voranschrei-
tetund es eines Tages vielleicht sogar
eine Heilung fiir ASMD gibt. ,Und vor
allem wiinsche ich mir, dass Max
seine Unbeschwertheit nie verliert
und mein ganz persénlicher Sonnen-
schein bleibt® sagt sie. A

»Frithe Diagnosen
spieleneine
entscheidende Rolle!*

Dr. Eugen Mengel ist Experte im Bereich der lysosomalen
Speichererkrankungen. Er griindete das Institut SphinCS, das
sich auf die Durchfiihrung von Studien zu neuen Medikamenten
und Therapieansdtzen spezialisiert hat

Wie ist die Krankheit Morbus Nie-
mann-Pick Typ A/B (ASMD) verein-
facht zu erkldren?

93 Die Krankheit wird autosomal-
rezessiv vererbt, was bedeutet, dass
beide Eltern ein defektes Gen wei-
tergeben und Max nun den Defekt
auf beiden Genen hat, wodurch die
Krankheit ausbricht. Sie gehort
zu den lysosomalen Speicherer-
krankungen und beruht auf einem
Enzymdefekt, der dazu fihrt, dass
ein wichtiger Bestandteil der Zelle,
das Sphingomyelin, nicht mehr
abgebaut werden kann. Sphingo-
myelin ist ein essenzieller Bestand-
teil der Zellmembranen, der vom
Korper kontinuierlich produziert
und normalerweise nach seiner Ver-
wendung wieder abgebaut wird. Bei
ASMD ist dieser Abbau gestort, was
dazu fihrt, dass sich Sphingomye-
lin in Organen wie Milz, Leber und

Lunge anreichert. In schwereren Ver-
laufsformen, bei denen das Enzym
fast vollstandig fehlt, ist auch das
zentrale Nervensystem betroffen,
was zu kognitiven Beeintrdchtigun-
gen fiihrt.

Wie duBert sich die Krankheit?

99 Inden meisten Fallen wird die Dia-
gnose im Vorschulalter gestellt, vor
allem bei Typ AB oder B. Das erste Sym-
ptom ist oft ein vergroRerter Bauch,
verursacht durch eine Vergréferung
von Leber und Milz. Ein weiteres
Anzeichen ist schlechtes Wachstum.
Die Symptome und der Krankheits-
verlauf sind jedoch sehr variabel und
von Mensch zu Mensch unterschied-
lich. Frithe Diagnosen spielen hier-
bei eine entscheidende Rolle, da Stu-
dien belegen, dass Kinder deutlich
besser auf Therapien ansprechen als
Erwachsene. >




Wie viele Kinder erkranken an der
Krankheit?

3 InDeutschland erkranken jihrlich
etwadreibis vier Kinder an ASMD, was
etwa einem Fall pro 200.000 Geburten
entspricht.

Was sind die verschiedenen Typen
der Krankheit?

JJ Patienten, die von Typ A betrof-
fen sind, kénnen das entsprechende
Enzym gar nicht produzieren. Bereits
in den ersten Lebensmonaten zeigt
sich eine deutliche Vergroferung
von Leber und Milz. Bei dieser Form
ist auch das zentrale Nervensystem
stark betroffen, was zu schweren
neurologischen Beeintrachtigungen
fiihrt. Diese Kinder erreichen wich-
tige Meilensteine der motorischen
Entwicklung, wie das freie Sitzen,
in der Regel nicht. Ab dem ersten
Lebensjahr verschlechtert sich ihr
Zustand oft drastisch, und die meis-
ten Kinder mit Typ A versterben
leider vor ihrem dritten Lebensjahr.

Typ B gilt allgemein als die mildeste
Form der Erkrankung. Hier ist das
zentrale Nervensystem kaum oder
gar nicht betroffen. Die Symptome
konzentrieren sich hauptsichlich
auf die VergroRerung von Leber und
Milz sowie Wachstumsstérungen.
Neurologische Beeintrachtigungen
treten in der Regel nicht auf oder sie
werden erst im spateren Kindesalter,
etwa im Schulalter, bemerkbar, oft
in Form von Lernschwierigkeiten.

Typ AB, die intermediédre Form, weist
ein gemischtes Krankheitsbild zwi-
schen Typ A und Typ B auf. Die Sym-
ptome kénnen bereits im ersten
Lebensjahr auftreten, jedoch ver-
lduft die Krankheit oft langsamer

und weniger aggressiv als bei Typ A.
Typ-AB-Patienten zeigen hiufig eine
verzogerte geistige Entwicklung, und
erlernte Fahigkeiten kénnen im Laufe
der Zeit verloren gehen.

Was sollten Menschen wissen, die
mit Betroffenen in Kontakt sind?

dJ Esist wichtig zu verstehen, dass
beidieser Erkrankung nicht nur Leber
und Lunge betroffen sind, sondern
der gesamte Korper, einschlieRlich
der Knochen. Die Knochen sind sehr
fragil, weshalb Stiirze unbedingt ver-
mieden werden sollten. Auch die Blut-
gerinnung kann beeintréchtigt sein,
wodurch Blutungen linger anhal-
ten kénnen. Dariiber hinaus ist es
entscheidend zu betonen, dass viele
meiner Patienten mit Typ AB zwar
Schwierigkeiten haben, sich verbal
auszudriicken, dennoch aber sehr viel
verstehen. Es ist von groRer Bedeu-
tung, sich die nétige Zeit zu nehmen,
um den Betroffenen Dinge in Ruhe
zu erkldren und sie ernst zu nehmen.
Trotz der kognitiven Einschrankun-
gen verstehen die Patienten oft weit
mehr, als man zunichst annimmt. .

Was macht solche Krankheiten so
besonders?

) Die Seltenheit der Erkrankung
und die komplexe Diagnostik prdgen
das Krankheitsbild entscheidend.
Sowohldas Messen der Enzymaktivi-
tdtals auch genetische Untersuchun-
gensind hochkomplexe Prozesse, die
aus naturwissenschaftlicher Sicht
anspruchsvoll und herausfordernd
sind. Trotz der Schwere der Krank-
heit ist es bemerkenswert, dass es
heute iiberhaupt Therapieméglich-
keiten gibt - etwas, das vor wenigen
Jahrzehnten noch als nahezu unmog-
lich galt.

Welche Behandlungsformen gibt es,
und welche bekommt Max?

) Esgibtverschiedene Therapiean-
sdtze. Die Gentherapie ist die kausal-
ste Methode, da sie den zugrunde lie-
genden Gendefekt behebt. Diese ist
jedoch nicht bei allen Erkrankungen
anzuwenden. Eine andere Methode
istdie Enzymersatztherapie, die Max
erhdlt. Es ist zu erwarten, dass die
Lebenserwartung der Patienten, die
die Enzymersatztherapie erhalten,
deutlich steigt. Auch wenn uns Lang-
zeitstudien noch fehlen, so zeigen
Studien eine dramatische Verbesse-
rung der Leber- und Lungenfunktion,
die oft die Haupttodesursachen bei
dieser Erkrankung darstellen. @
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