IFAZ am UKM

— Innere Medizin D, Schwerpunkt Nephrologie
Univ.-Prof. Dr. Dr. med. E. Brand, Dr. med. S. Reiermann
— Schwerpunkt Kardiologie
Priv.-Doz. Dr. med. J. Stypmann
— Neurologische Klinik und Poliklinik
Priv.-Doz. Dr. med. T. Duning
— Pédiatrie
Univ.-Prof. Dr. med. T. Marquardt

Typische Klinik/Manifestation

der Fabry-Erkrankung

Gehirn (Schlaganfille,

Leukenzephalopathie,

abnorm geschlangelte
Gefale)

Augenbeteiligungen
(typische Hornhaut-
ablagerungen)

Herz

(Verdickung der
Herzwiénde, Herz-
rhythmusstérungen)

| Verminderte

Schweilproduktion
(sog. Hypohidrosis)

Niere
(Nierenversagen
und EiweiR-
ausscheidung)

Hautveranderungen
(rotlich-violette
Hautflecke, sog.
Angiokeratome).

Nervenschmerzen
der Hande

Nervenschmerzen
der FiiRe

Kontakt und Anfahrt

I kl f} T \ | [
- il | Bushaltestelle ‘ (7] e
G@Q\ I Coesfelder || . S\E\“S“a\s/
— e
E\ S Von s \ Kreuz M j /
— O Esmarch.gy, -
| B \,,,,,,%w*:f—”l'?@?,,, J | = T [ Coesfelder

| ® S

2

Interdisziplinares Fabry Zentrum
im Zentralklinikum

—
g '

Kreuz
' —
| |

S

Bushaltestelle
Uni-Klinikum

IFAZ Interdisziplindres Fabry Zentrum Miinster
Koordination: Univ.-Prof. Dr. Dr. med. E. Brand

Innere Medizin D, Universitdtsklinikum Miinster
Albert-Schweitzer-Campus 1, Gebdude A1, 48149 Miinster
F +49 251 83-47545

Eva.Brand@ukmuenster.de

http:/mephrologie.uni-muenster.de/fabry-zentrum/src/index.php
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Betreuung von
Erwachsenen und Kindern
mit Morbus Fabry



Allgemeine Informationen

zu Morbus Fabry

Morbus Fabry ist eine X-chromosomal vererbte lysoso-

male Speichererkrankung, bei der es durch eine Mutati-

on im o-Galaktosidase-A-Gen zu einer Verminderung der
o-Galaktosidase A-Enzymaktivitit kommt. Die Folge ist eine
Glykosphingolipid-Anreicherung in den Lysosomen verschie-
denen Korperzellen, die eine Funktionsstérung der Zellen und
Organ bedingt. Als Multisystemerkrankung betrifft die Erkran-
kung eine Vielzahl von Organen und verlduft progredient. Abhén-
gig von den betroffenen Organen kénnen sehr unterschiedliche
Symptome auftreten. Der individuell unterschiedliche Auspra-
gungsgrad der Erkrankung und ihre Seltenheit erschweren hiu-
fig die Diagnosestellung. Die Erkrankung betrifft vor allem das
mannliche Geschlecht. Bei Frauen verlduft die Erkrankung meist

milder mit klinischer Relevanz im mittleren Lebensalter.

Folgende Symptome konnen auftreten:

— Neuropathische Brennschmerzen der Hinde und FiiRe

— verminderte Fahigkeit zu schwitzen (Hypohidrose)

— verminderte korperliche Belastbarkeit

— Angiokeratome

— Cornea verticillata (charakteristische Hornhautablagerungen)

— Horminderung, Horsturz, Tinnitus

— abdominelle Schmerzen, Diarrhoe

— Proteinurie, progrediente Niereninsuffizienz

— linksventrikuldre Hypertrophie, Herzrhythmusstérungen,
Myokardinfarkt

— TIA, zerebrale Ischdmie (fliichtige und manifeste Schlaganfille

sowie stumme Hirninfarkte)

Mit der Enzymersatztherapie ist die Krankheit seit dem Jahr 2001
kausal behandelbar, wodurch die Krankheitsprogression deutlich
verzogert und die Lebenserwartung verbessert wird.

Standardisiertes Vorgehen

bei Verdacht auf Morbus Fabry

— Kontaktaufnahme mit unserem Fabry Zentrum

— Messung der a-Galaktosidase-Enzymaktivitdt

— Molekulargenetische Analyse

— Personliche Vorstellung in unserem Zentrum zur
interdisziplindren Diagnostik und Therapie

Fabry Zentrum fiir interdiszipli-

nare Diagnostik und Therapie

IFAZ ist ein interdisziplindres Diagnostik-, Therapie- und
klinisch-wissenschaftliches Forschungszentrum fiir Pati-
enten mit Morbus Fabry.

Als national und international anerkanntes Kompetenzzen-
trum betreuen wir ca. 120 Patienten mit Morbus Fabry. Die
exzellente interdisziplindre Zusammenarbeit der Fabry-
Experten aus Nephrologie, Kardiologie, Neurologie und
Padiatrie ermoglicht die ambulante Durchfithrung eines
umfassenden Untersuchungsprogramms an einem Tag. Das
damit zu erfassende klinische Gesamtbild der Fabry-Erkran-
kung ist die Grundlage fiir die Einleitung einer individuell
zugeschnittenen Therapie. Die klinischen Daten werden im

internationalen Fabry Register erfasst.
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Umfassende Diagnostik

Regelmilige Kontrolluntersuchungen (1 x pro Jahr) an
unserm Fabry Zentrum sind die Basis fiir ein individu-
ell angepasstes, optimales Therapiemanagement. Dabei
werden sowohl unter Enzymersatztherapie stehende
Patienten als auch Patienten ohne Enzymsubstitution un-
tersucht, um den richtigen Zeitpunkt einer Therapieein-
leitung bzw. -Anpassung nicht zu verpassen. Ausserdem
bieten wir Unterstiitzung bei Krankheits-begleitenden

sozialen oder beruflichen Problemen.

Interdisziplindre Diagnostik:

— Blutanalyse

— Herz: EKG, Belastungs-EKG, Echokardiographie, MRT

— Niere: 24-h-Sammelurin, Urinsediment, Nierensono-
graphie, Nierenfunktionsuntersuchung

— Neurologie: neurologische Funktionstestung, MRT

— Schmerzdiagnostik und -therapie

— Oberbauchsonographie

— Lungenfunktionsuntersuchung

— Genetische Beratung, Familienuntersuchung

— Je nach klinischen Beschwerden weiterfithrende

Untersuchungen

Morbus Fabry bei Kindern

Unsere exzellente Kooperation mit der Padiatrie
ermoglicht die Diagnostik bei Kindern mit Morbus
Fabry. Eine zeitgleiche Untersuchung von Eltern und
Kindern wird garantiert.



