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Um die Tragweite der Krankheit 
Mukoviszidose zu erkennen, muss 

man verstehen, was sich dahinter ver-
birgt: Mukoviszidose, oder auch zysti-
sche Fibrose (cf) genannt, bezeichnet 
eine bisher nicht heilbare Krankheit, 
ausgelöst durch einen Gendeffekt auf 
dem siebten Chromosom. In Deutsch-
land betrifft dies ca. 8.000 Menschen, 
potenzieller Erbträger ist jeder 25. 

Durch den Gendeffekt ist eine Rück-
resorption von Chloridionen aus Drüs-
ensekreten nicht mehr möglich. Die Se-

krete der exokrinen Drüsen, vor allem 
die der Lunge und des Magen-Darm-
Trakts werden abnorm zähflüssig und 
können nicht ungehindert abfließen. 

Was genau passiert im Körper?
Dadurch entstehen unterschiedli-

che Funktionsstörungen und Entzün-
dungen verschiedener Organe, was es 
erschwert, die Krankheit frühzeitig 
eindeutig zu diagnostizieren. Auch die 
Schwere der Erkrankung verläuft von 
Patient zu Patient individuell.

Oft beginnt die Erkrankung mit 
Lungensymptomen. Bereits Säuglin-

ge erkranken an immer wiederkeh-
renden Atemwegsinfekten, und bis zu 
zehn Prozent der betroffenen Kinder 
zeigen als Erstsymptom einen Darm-
verschluss, bei dem der erste zähe 
Stuhl den Darm verstopft. Später steht 
oft eine chronischen Bronchitis mit 
asthmatischen Komponenten im Vor-
dergrund. Im weiteren Verlauf kommt 
es zu Malabsorbtionsstörungen und 
ausgeprägten Störungen der Bauch-
speicheldrüse. Mögliche Spätkompli-
kationen können sein: Cor pulmonale, 
schwere Gedeihstörungen, ein Rektum-
prolaps und Dia betes mellitus. Muko-
viszidose wird nur vererbt, wenn das 

Kind von beiden Elternteilen je ein 
mutiertes Gen erbt. Ob das der Fall ist, 
zeigt sehr früh eine Untersuchung im 
Rahmen des Neugeborenenscreening. 
Wird eine Blutprobe zweifach positiv 
getestet, folgt ein Schweißtest auf er-
höhten Chloridgehalt. 

Weitere Verfahren, wie die Rec-
tum-Biopsie-Potenzial-Differenzmes-
sung oder auch Nasal-Potenzial-Dif-
ferenzmessung und Genotypisierung 
mittels dna Analyse in speziellen 
cf-Ambulanzen sichern die Diagnose. 
Bei positivem Befund werden die Pa-
tienten engmaschig in spezialisierten 
Ambulanzen betreut und behandelt.  n

artikEl Stoffwechselstörungen

Der Feind im eigenen Körper
Warum es ebenso schwierig wie wichtig ist, Mukoviszidose rechtzeitig zu erkennen und zu behandeln.

 » Weltweit gibt es etwa 7000 
seltene Erkrankungen. Was sind 
in Anbetracht dieser großen Zahl 
die größten Herausforderungen?
Für Hausärzte ist es zuweilen 

schwer einen Experten zu finden, der 
sich mit dem speziellen Krankheitsbild 
des Patienten auskennt. 

Für den Experten gibt es mehrere 
Herausforderungen: a) durch Zusam-
menarbeit mit Selbsthilfeorganisatio-
nen Spektrum, Verlauf und Prognose 
des klinischen Phänotyps herauszufin-
den, b) alle symptomatischen Therapie-
möglichkeiten auszunützen, c) diagnos-
tische und spezifische therapeutische 
Möglichkeiten zu entwickeln und d) 
die Erkenntnisse der Öffentlichkeit be-
kannt zu machen. 

Für Politik und Gesellschaft gilt es 
die Rahmenbedingungen für die For-
schung und die Versorgung der Patien-
ten zu verbessern. 

 » Wie sieht eine optimale Patien-
tenversorgung aus?
Durch die direkte Überweisung an 

ein Zentrum für Seltene Erkrankun-
gen (zse) oder einen Experten werden 
Arzt-Odysseen vermieden und Kosten 
gespart. Diagnostik, Therapieempfeh-
lung und -kontrollen sollten dort, also 

überregional, stattfinden, dagegen die 
engmaschige Betreuung vor Ort. Die 
informative Selbstbestimmung der Pa-
tienten muss gefördert, die integrative 
Versorgung erleichtert und Qualität 
und Transparenz eingehalten werden. 

Dazu müssen Informationen nach 
Relevanz, Zuverlässigkeit des Inhalts 
und Bonität des Anbieters bewertet und 
dargestellt werden. Hier setzt unser In-
formationsportal an. 

 » Wie ist Ihre Arbeit möglich?
Unsere Arbeit wird durch eine An-

schubförderung des Wissenschafts-
ministeriums Baden-Württemberg 
unterstützt. Damit ist unser Kompe-
tenzzentrum die erste von einem Bun-
desland geförderte Einrichtung ihrer 
Art. Sie wird vom Zentrum für Seltene 
Erkrankungen der Universitätsmedi-
zin Ulm koordiniert, in das auch die 
Informatik der Hochschule Ulm ein-
gebunden ist. Meine Position als Se-
niorforschungsprofessor ist durch die 
gemeinnützige Hertie-Stiftung als dem 
größten privaten Förderer in der deut-
schen Hirnforschung gestiftet. n

Interview mit Prof. Dr. Dr.h.c. Frank Lehmann-Horn, 
Hertie-Senior-Forschungsprofessor, Division of Neuro-
physiology, Universität Ulm, und Vorstand zsE Ulm und 
Ba-Wü Kompetenzzentrum sE

intErviEw Informationsplattform

„Who is who der Seltenen“

Das Schema stellt die who is who zur Deckung des Informationsbedarfs zu einer sE dar.

www.achse-online.de

Felix hat Mukopolysaccharidose

Wer hilft, wenn niemand helfen kann?! Rund 4 Mio. Menschen in Deutschland leiden an einer chroni-
schen, seltenen Krankheit. Ein großer Teil der Kranken sind Kinder. Die „Seltenen“ fallen durch das 
Raster unseres Gesundheitssystems. Die ACHSE springt ein, berät Kranke und ihre Angehörigen 
im Umgang mit der Krankheit, fördert das Netzwerk, und gibt den „Seltenen“ eine Stimme. Helfen 
Sie uns, zu helfen. Mit Ihren Ideen, Ihrem Know-how oder mit Ihrer Spende!

Schirmherrin: Eva Luise Köhler

Spendenkonto: ACHSE e.V. • Konto 80 50 500 
BLZ 370 205 00 • Bank für Sozialwirtschaft

Mit einer SMS*: Schicken Sie „SELTEN“ an 8 11 90 
*(5 € zzgl. SMS-Versand. ACHSE e.V. erhält 4,83 €)
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Anzeige  

Oft beginnt die Erkrankung mit Lungensymptomen, bereits Säuglinge erkranken wiederkehrend.


