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Liebe Mitglieder, 

Es ist richtig schön und wir sind stolz darauf! Egal wo wir 
hinhören, gibt es positive Resonanz zu unserer derzeiti-
gen Arbeit. Es macht richtig Spaß, wenn man weiß, dass 
sich Patienten schon auf den nächsten Newsletter freu-
en. Danke dafür! 

Ein großes Thema bei Morbus Fabry ist der Schmerz und 
die Neurologie. Prof. Üçeyler berichtet über Forschung, 
tiefe Täler und Gänsehautmomente. Sie macht auch 
Hoffnung in unserem TOP-THEMA Interview.  

Für die Rubrik „MEINE FABRY-GESCHICHTE“ konnten 
wir erstmals einen Mann gewinnen. Er berichtet von ein-
fühlsamer Hilfe bei seiner Berufswahl und von der enor-
men Wichtigkeit  einer Vertrauenspersonen bei manch 
einer Krise. 

 

Vorwort 

Top-Thema  Neuropathische Schmerzen 

Meine Fabry-Geschichte  Andreas T., Die Angst, 
als Lügner dazustehen 

MFSH-Projekt  Nächster Schritt 

Porträt Fabryzentren  Heidelberger Uniklinik  

MFSH-Aktivitäten  Stammtische digital 

Studien 

Leserbrief, Rückmeldungen 

und mehr ... 

INHALT 

Die ersten Leserbriefe sind eingegangen und wir freuen 
uns schon auf weitere. 

Bei der Zentrumsvorstellung haben wir uns dieses Mal 
für Heidelberg entschieden. In der dortigen Uniklinik  
entwickelt sich seit knapp zwei Jahren unter der Leitung 
von Dr. Christian Staufner ein gut aufgestelltes Zentrum. 
Es ist somit eines der neuesten Zentren in Deutschland. 

Bei unserer Frauen-Umfrage haben zwischenzeitlich 
über 60 Frauen mitgemacht und wir sind mit den ersten 
Zentren dazu in Gesprächen. Außerdem haben wir unse-
re Kollegen aus der Schweiz und Österreich gebeten, 
die Umfrage auch an ihre Mitglieder weiterzureichen. 

Wir können von den ersten digitalen Workshops berich-
ten und auch von unseren ersten Video-Stammtischen. 
Hier müssen wir uns einfach bewegen, denn Corona 
lässt uns keine andere Möglichkeit. 

Zwischenzeitlich sind wir auch tief in die Planung der 
Familien-Konferenz eingestiegen. Wir konnten den Ter-
min festlegen, das Hotel buchen und arbeiten intensiv 
an der Programmgestaltung. 

Jetzt wünschen wir Euch allen eine schöne Adventszeit 
und sagen jetzt schon frohe Weihnachten und einen gu-
ten Start ins neue Jahr!  

 VORWORT 
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Das Interview mit Frau Prof. Nurcan Üçeyler aus dem Universitätsklinikum Würzburg gibt Einbli-
cke in ein komplexes Thema und lässt uns auf Forschung, Fortschritte und neue Sichtweisen bli-
cken. Prof. Üçeyler ist Neurologin. Ihr Fachgebiet sind unter anderem Neuropathien, insbesonde-
re Small-Fiber-Neuropathien und Morbus Fabry. Sie beschäftigt sich mit Elan und Forschergeist 
seit mehr als 15 Jahren mit diesen Themen. 

Schmerz 

Neuropathische Schmerzen sind ein häufiges Symptom 
bei Fabry Patienten. Ist Polyneuropathie und Small Fi-
ber-Neuropathie die gleiche Erkrankung? 

Polyneuropathie heißt in der Neurologie “viele Nerven 
sind krank“ und bezeichnet Neuropathien, bei denen vor-
wiegend die großkalibrigen, dick-bemarkten Nervenfa-
sern betroffen sind; die kleinkalibrigen Nervenfasern 
können zusätzlich auch betroffen sein. Bei der Small-
Fiber-Neuropathie sind die großkalibrigen Nervenfasern 
intakt. Polyneuropathien findet man z.B. häufig bei Diabe-
tes oder auch nach Chemotherapien. Sie können sich 
auch durch Niereninsuffizienz entwickeln. Es kann zu 
Lähmungserscheinungen, Taubheitsgefühlen, Kribbeln, 
Schmerzen o.ä. führen.  

Trifft das auch bei Fabry zu? 

Beim Fabry ist diese Art von Polyneuropathie eher sel-
ten; hier kommt es typischerweise zu einer Neuropathie 
der kleinkalibrigen Nerven, also zu einer Small-Fiber-
Neuropathie. Die kleinen Nervenfasern sind fein und 
wachsen bis in die Haut hinein. Die zugehörigen Nerven-
zellen sitzen in den Spinalganglien direkt neben der Wir-
belsäule. Sie sind für die Empfindungen warm/kalt so-

wie angenehme Berührungen usw. zuständig. Die Poly-
neuropathie betrifft neben den dick-bemarkten Nerven 
oft auch die kleinen Nervenfasern. Die Small-Fiber- Neu-
ropathie betrifft im Wesentlichen die kleinen Nerven. 

Kann man sagen, dass Nervenenden praktisch ver-
stopft sind?  

Eigentlich muss man sagen, dass wir noch viel zu wenig 
darüber wissen, was bei Morbus Fabry in den Nervenzel-
len und ihren Ausläufern passiert, als dass man die Frage 
sicher beantworten könnte. Die vordergründige Antwort 
ist, dass die Nervenenden nicht verstopft sind. Aber ich 
glaube, wir haben vielleicht noch gar nicht genau er-
forscht, was mit diesen Nerven tatsächlich geschieht. Die 
Nervenfasern sind geschädigt, weil die Nervenzelle, das 
ist aktueller Stand des Wissens, diese Ablagerungen hat. 
Das mag sie nicht, diese Ablagerungen gehören da nicht 
hin und die Zellfunktionen verändern sich. D.h. die Zelle 
kann ihre Erregbarkeit oder das Wachstumsverhalten 
ihrer Ausläufer verändern. Das sind dann Dinge, die wir in 
der Diagnostik sehen und einschätzen können. Aber ich 
glaube, da wird sich in der nächsten Zeit noch einiges 
tun! 

Rückblick auf die zwei Online-Frauen-Workshops von Sanofi-Genzyme 

- Die Online - Workshops waren die einzige Alternative zu den schönen Treffen im letzten Jahr.  

Fünf Fabry-Spezialistinnen aus unterschiedlichen Zentren haben Vorträge zu verschiedenen Themen gehal-
ten. Ein hochinteressanter Vortrag zu Magen-Darm-Beschwerden von Frau Prof. Brand, aber auch über die 
Möglichkeiten von Video- oder Telefon-Sprechstunden wurde berichtet. Es gab die Gelegenheit, Fragen zu 
stellen und bekam richtig gute Antworten. Im Zentrums-Alltag ist dafür kaum Zeit. Ich möchte ermutigen, an 
diesen Workshops teilzunehmen. Ihr werdet so gut betreut und eingeführt, dass niemand Angst vor der 
Technik haben muss. Gerade alle, die Schwierigkeiten haben, weite Wege für solche Veranstaltung zu be-
streiten, haben hier einen echten Gewinn!  

Ich würde mich sehr freuen, wenn beim nächsten Workshop mehr Frauen den Mut zur Teilnahme finden und 
vielleicht sogar Männer dabei sein dürften! 

 TOP-THEMA 

- eines der schwierigen Themen bei Morbus Fabry 
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Spielen Entzündungen eine Rolle? 

Wir wissen von Studienergebnissen aus Blutproben von 
Fabry-Patienten, dass diese im Vergleich zu gesunden 
Kontrollpersonen mehr, ich nenne es einmal, 
„Entzündungsreaktionen“ im Körper haben. Die Patienten 
spüren nichts davon. Sie haben keine spürbaren Entzün-
dungen oder Fieber etc. Aber wir, und viele andere Ar-
beitsgruppen, finden vermehrt Entzündungsstoffe. Die 
große Frage ist, wie kommt das? Hat das mit den Abla-
gerungen zu tun oder befeuert das umgekehrt die Abla-
gerungen? Spruchreif können wir sagen, dass diese, in 
Richtung entzündliche Prozesse gehenden Befunde, in 
Körperflüssigkeiten wie z.B. Blut gefunden werden. Je-
doch haben diese Befunde weder in der Diagnostik noch 
in der Therapie der Patienten eine klinische Relevanz.  

Bringt die ERT auf die Jahre gesehen, also nicht nur 
nach ein paar Monaten, eine Verbesserung bei den 
Schmerzpatienten. Dringt die ERT bis in die kleinsten 
Nervenbahnen vor? 

Zunächst sei gesagt, dass die ERT die Ablagerungen in 
den Zellen beseitigen kann. Wenn wir z.B. einen Versuch 
mit einer Zellkultur machen, ein paar Tropfen des En-
zyms darauf geben und ein paar Stunden warten, sehen 
wir, dass die Ablagerungen aufgelöst werden. Wo und 
wie stark die ERT, die wir ja über die Vene geben, im 
Körper welche Zelle erreicht, ob sie auch in die Nerven-
fasern eindringt, können wir noch gar nicht genau sagen. 
So sind etwa nicht alle Organe des Körpers gleich stark 
durchblutet. Vielleicht ist das mit ein Grund, warum un-
terschiedliche Patienten auch unterschiedlich auf die 
ERT ansprechen. Manche berichten, dass ihre Schmer-
zen unter ERT verschwunden sind, andere bemerken gar 
keinen Unterschied zu vor ERT. Diese Variabilität ist ein 
gut bekanntes Phänomen. Wir wissen nicht, warum das 
so ist. Es stellt sich aber schon die Frage: Kommt das, 
was wir als Medikament geben, bei dem jeweiligen Pati-
enten am richtigen Organ ausreichend an? 

Gibt es dazu Studien? 

In einer Studie, die wir vor fast 10 Jahren veröffentlicht 
haben, haben wir hier im Zentrum Patienten/innen mit 
ERT (gleich welches Produkt!) über 5 Jahre per Verlaufs-
kontrolle untersucht. Der Parameter war Wärme-/
Kältesensibilität unter ERT. Spüren die Patienten diese 
gut oder nicht gut? Dabei konnten wir sehen, dass vor 
allem die Kältewahrnehmung im Verlauf der Erkrankung 
nachlässt. Das Empfinden wird mit der Zeit schlechter. Es 

war leider nicht so, dass 
sich die Wärme-/
Kältewahrnehmungs-
schwellen unter ERT erholt 
haben, stehen geblieben 
sind oder sich gar verbes-
sert hätten. Ich bin mir nicht 
sicher, ob man heute glei-
che Ergebnisse erzielen 
würde, aber ich denke, 
dass diese Ergebnisse ins-
gesamt auch für Herz und 
Nieren gelten könnten. 

War der Prozess langsamer als ohne ERT? 

Das können wir mit diesen Daten nicht beantworten. Es 
gilt ja „so früh wie möglich beginnen“ um das Fortschrei-
ten der Erkrankung zu verlangsamen. Die Verläufe sind 
individuell sehr unterschiedlich. Es kann zu einer Ver-
langsamung kommen. Dass es zu einem Stillstand 
kommt, sehe ich eigentlich nicht und bin auch nicht si-
cher, ob dieser Art Therapie das leisten kann – das ver-
abreichte Enzym hat eine vorübergehende Wirkung, 
aber die Erkrankung läuft ja im Hintergrund weiter.  

Würden Sie die Chaperon-Therapie anders betrachten? 

Hierzu gibt es erste gemeinsame Studiendaten aus den 
deutschen Zentren. Wie ist hier die Ansprechrate? Wie 
verändert sich die Organfunktion über einen längeren 
Zeitraum? Das Medikament ist erst seit wenigen Jahren 
auf dem Markt und wir müssen weitere Daten abwarten, 
ob es tatsächlich für alle Organsysteme eine Verbesse-
rung bringt. Auch hier ist das Ansprechen von Patient zu 
Patient sehr unterschiedlich wie wir etwa an unserem 
Zentrum sehen; der Grund ist auch hier noch unklar. Wir 
müssen hier weiter viele Daten sammeln, um daraus 
wieder neue Aussagen treffen zu können.  

In einer Doktorarbeit zum Thema SCHMERZ einer Mitar-
beiterin (Name und Daten bekannt) aus Ihrem Zentrum 
konnte ich von einem anderen Therapieansatz lesen. Ist 
das noch aktuell? 

Dissertationen müssen am Ende immer einen Ausblick 
geben. Das Thema dieser Dissertation und auch der gro-
ße Wert dieser Arbeit liegt woanders: dies ist nämlich 
unsere erste Studie in der wir eine große Personenzahl, 
nämlich über 130 Patienten aus unserem Zentrum, ge-

Weiter nächste Seite 

Frau Prof. Nurcan Üçeyler 
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nau in Hinblick auf ihre Schmerzgeschichte, analysiert 
haben. Das war für uns sehr wertvoll. Darauf aufbauend 
konnten wir endlich die unterschiedlichen Schmerzty-
pen bei Fabry einordnen. Was haben die Patienten ei-
gentlich für Beschwerden? Sind das chronische, episo-
dische oder andere Schmerzen? Und wie ordnen wir 
diese zu? Da waren wir sehr erfolgreich im Ergebnis und 
es hilft uns auch heute noch mit den Patienten entspre-
chend umzugehen. Das war der eigentliche Sinn der 
Studie. Der Hinweis auf mögliche neue Therapieansätze 
in dieser Dissertation ist allgemeiner Natur. 

Gibt es neue Therapieansätze? 

Auf jeden Fall! Etwa Versuche der Gentherapie, Chape-
rone, Substratreduktionstherapie oder auch die Produk-
tion des Enzyms in anderen Organismen. So könnte das 
Enzym etwa eventuell länger wirksam sein oder weni-
ger Nebenwirkungen haben oder auch keine Antikör-
perproduktion verursachen. Es gibt erfreulicherweise 
viel Bewegung auf dem Gebiet. Derzeit gibt es drei Me-
dikamente, vielleicht noch ein Zusätzliches mit der Sub-
stratreduktion. Die Firmen haben verstanden, dass hier 
Bewegung hineinkommen muss und das ist sehr wich-
tig. Wir erwarten, dass in den nächsten Jahren weitere 

Medikamente auf den Markt kommen werden. Radikale 
Veränderung oder gar einen Stopp könnte es vielleicht 
nur mit der Gentherapie, die das ursprüngliche Problem 
behebt, geben. Wobei das natürlich ein sehr schwieri-
ges Feld ist. Was macht das dann für Nebenwirkungen, 
was hat es für Langzeitfolgen und was birgt das für Risi-
ken? Das muss man sich ganz genau anschauen. Wich-
tig ist, diese Wege unter kontrollierten Bedingungen zu 
gehen. Es wird viel Energie hineingesteckt, um unsere 
Optionen zu erweitern.  

Dennoch glaube ich nicht, dass es die „Wunderwaffe“ 
geben wird. Es ist ein relevanter Enzymdefekt, eine ge-
netische Erkrankung. Die Symptome werden weiterhin 
auftreten, insbesondere weil die Krankheit im Hinter-
grund weiterläuft. Außer man könnte sie ausschalten, 
indem man das Gen repariert. 

Die Substratreduktionstherapie soll gerade Schmerz-
patienten besonders helfen, wie sehen Sie das? 

Auch hier muss man die Studiendaten abwarten und 
auch nicht nur eine Studie. Es gilt das Gleiche, wie bei 
den anderen Medikamenten auch, die Zeit und unsere 
Daten werden uns die Antwort darauf geben. Man wird 
sehen, ob das für einzelne Organsysteme den ge-

Kindness for Kids  

Als Selbsthilfegruppe bekommen wir täglich viele E-Mails. Im September erreichte 
uns eine Mail von der ACHSE (unserem Dachverband), dass für zwei schnell ent-
schlossene Familien Kurplätze frei wurden und zur Verfügung stehen. Wir haben 
schnell gehandelt und so konnte eine unserer schwer betroffenen Patientinnen mit 
ihrem Sohn zum Irmengard-Hof an den Chiemsee fahren. Sie war superbegeistert!  

Kindness for Kids ist eine gemeinnützige Stiftung. Ihr Anliegen ist es Kindern mit 
seltenen Erkrankungen und deren Familien zu helfen. Sie organisieren unter ande-
rem medizinisch betreute Feriencamps für betroffene Kinder und Geschwisterkin-
der sowie therapiebegleitete Ferienaufenthalte für deren ganze Familie - mit 
Schwerpunkt in der Erlebnispädagogik.  

Auch hier ist in diesem Jahr nahezu alles an Camps wegen Corona weggebrochen. 
Jedoch hat das tolle Team einen anderen Weg gefunden, noch ein paar Veranstaltungen mit neuem Konzept zu 
starten. Somit konnten sie ein paar Familien für eine kurze Zeit aus ihrem Alltag holen. Für unsere Fabry-
Patientin war es der erste Urlaub seit vielen Jahren! Eine wunderbare Erholung für sie selbst und für ihren Sohn 
ein tolles Erlebnis.  

Wir haben mit dem Kindness-for-Kids Team gesprochen und uns bedankt. Wir überlegen nun gemeinsam, ob 
weitere betroffene Fabry-Familien solch eine Auszeit gebrauchen könnten. Falls ihr Interesse habt, meldet Euch 
bei Natascha 0176 – 6097 3408 oder schreibt an n.sippel@fabry-shg.de 

Hier könnt Ihr mehr über die Organisation erfahren:   www.kindness-for-kids.de 

 TOP-THEMA 
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wünschten Effekt hat. Ich kann sagen, dass die Tablet-
ten gut vertragen werden und natürlich von den Patien-
ten gut angenommen, weil Tabletten. Zu den Effekten 
müssen wir die Studiendaten abwarten.    

Würden Sie diesen Schmerzpatienten empfehlen, an 
dieser Studie teilzunehmen, um ihre Schmerzen bes-
ser in den Griff zu bekommen? 

Es ist immer gut, wenn Patienten an Studien teilneh-
men, ohne sie würden wir keine neuen Erkenntnisse 
erarbeiten. Die Patienten, die Interesse haben, sollten 
sich gut aufklären lassen und für sich selbst entschei-
den, ob sie teilnehmen möchten. Natürlich ist es toll, 
wenn das Medikament ihnen hilft. Aber es ist keine gute 
Basis, nur mit dieser Erwartungshaltung an Studien teil-
zunehmen. Es kann auch sein, dass das Mittel gerade in 
ihrem Fall nicht hilft.  

Mir ist gerade aufgefallen, dass Sie hier von ganz vie-
len unterschiedlichen Studien reden…. 

Das ist richtig. Es laufen viele Studien zu Morbus Fabry 
und das ist richtig gut! Denn es zeigt, dass das Feld sehr 
dynamisch ist und genau das brauchen wir. Wir haben 
in der Vergangenheit lange genug (das klingt jetzt sehr 
kritisch, aber ich schließe mich nicht aus) nach 
„Bauchgefühl“ oder „persönlicher Statistik“ gearbeitet, 
das bringt uns aber nicht weiter. Wir brauchen wissen-
schaftliche Untersuchungen und Fabry bietet viele 
Möglichkeiten, wie man Mechanismen herausarbeiten 
könnte. Das entwickelt sich in den letzten Jahren sehr 
positiv und ich habe große Hoffnung, dass wir die 
Krankheit dadurch immer besser verstehen werden.   

Bei dem Patiententreffen im Januar in Ihrem Haus ha-
ben Sie von einem besonderen Gänsehautmoment 
berichtet. Können Sie uns noch einmal beschreiben, 
was da passiert ist? 

Ja, schön, dass Sie sich daran erinnern! Der Gänsehaut-
moment entstand, als wir aus der Hautzelle eines Pati-
enten, eine Nervenzelle in der Petrischale produziert 
hatten und die Gb3 Ablagerungen darin sichtbar ma-
chen konnten. Also die Zelle war „krank“, sie hatte die 
Krankheit des Patienten! Diesen Beweis zu haben war 
sehr wichtig. Die Experimente dazu laufen über Monate 
und man braucht u.a. sehr viel Geduld, weil immer wie-
der etwas schief geht und man immer wieder von vor-
ne anfängt. Aber wenn es dann endlich gelungen ist, 

macht das diesen Gänsehautmoment, denn man weiß, 
dass man jetzt eventuell etwas verändern kann.  

Ist das ein anderes Gefühl nun damit zu arbeiten? 

Ja, das ist jetzt die Nervenzelle in der Petrischale. Jetzt 
wollen wir u.a. untersuchen, wo der Unterschied zwi-
schen Schmerz und kein Schmerz ist. Warum hat der 
eine Patient Schmerzen, der andere nicht? Die Vorstel-
lung, in der Petrischale diese Unterschiede herauszu-
bekommen ist hat zwar etwas Naives, die Untersuchun-
gen sind aber enorm spannend und sehr hilfreich für 
das Krankheitsverständnis.  

Was hat sich in der Zwischenzeit getan? 

Müsste ich meinen damaligen Vortrag aktualisieren 
könnte ich sagen, dass wir ganz viele neue, gute Er-
kenntnisse gewinnen konnten. Aber wir haben nicht die 
„schwarz-weiß“ Antwort, von der wir sagen können: das 
ist es! Wir können sehen, die Zelle wird krank, wir sehen 
die Ablagerungen und dass sie anders auf bestimmte 
Reize reagiert als eine gesunde Zelle. Das ähnelt dem 
Patienten – aber man darf niemals vergessen, das ist 
nur eine einzige Zelle aus Milliarden von Körperzellen. 
Sie ist nicht der Patient, sie ist einfach nur eine Nerven-
zelle mit Ablagerungen.  

Gibt es Fortschritte? 

Dieses Gebiet beschäftigt uns sehr! Wir haben Erfolge 
und Misserfolge. Ich denke aber, dass wir bald zu Er-
kenntnissen kommen, die uns doch wieder ein Stück-
chen weiterbringen und wir uns lösen von: Da ist die 
Ablagerung, das ist Fabry und deswegen gibt es den 
Schmerz. Denn das ist keine ausreichende Erklärung. 

Ich höre, dass einiges in Bewegung ist! 

Ja, und es ist so traurig, dass im Moment keine Kon-
gresse und keine Treffen stattfinden. Da entsteht 
schnell der Eindruck, dass sich nichts tut. Aber es ist 
kein Stillstand, da passiert nicht nur einiges, sondern 
sehr, sehr viel und es wird auch viel davon veröffent-
licht. Das ganze Feld ist sehr aktiv.  

Hätten Sie sonst noch eine wichtige Botschaft zum 
Thema? 

Ja, eine Bemerkung zur Sichtweise auf die Erkrankung. 
Wir wissen alle, dass die Krankheit sehr unterschiedlich 
und vielfältig ist, obwohl alle Fabry haben. Ich denke, 
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dass der Stellenwert der Genetik und des individuellen 
genetischen Befundes zunehmend wichtig wird.  Da 
stellt sich die Frage: „Was ist tatsächlich die genetische 
Mutation?“. Wir haben dieses Jahr eine Arbeit veröffent-
lichen können, in der wir speziell darauf hinweisen. Wir 
kennen die Begriffe der „klassischen“ oder „nicht klassi-
schen“ Mutation. Das sind aber schwammige Begriffe 
und man weiß nicht recht: „Warum ist das eine 
„klassisch“ und das andere nicht. Wo sortiert sich eine 
Mutation ein, wenn sie nirgendwo beschrieben ist? Das 
ist ein großes Problem. Da ist es uns gelungen zumin-
dest einen kleinen Schritt voranzugehen, indem wir uns 
bestimmte Subgruppen von Mutationen angeschaut 
haben und eben auch die Patienten mit ihrem Krank-
heitsbild dazu. 

Sie meinen, entscheidend ist die Mutation?  

Jain, jedenfalls nicht alleine, sondern auch der Ort, wo 
genau eine Mutation in bestimmten Bereichen des En-
zyms sitzt. Wenn sie z.B. im aktiven Zentrum sitzt, macht 
es schlimmere Symptome, als wenn sie irgendwo auf 
der Oberfläche weit weg sitzt. Das war dieses Jahr auch 
ein Gänsehautmoment! Als herauskam, dass die Be-
trachtung des Ortes der Mutation im Enzym selbst so 
entscheidend ist. Eigentlich ist es sehr logisch: wenn ich 
etwa ihr Auto im Motor treffe, wird es nur noch ganz 

schlecht fahren. Beschädige ich es jedoch nur etwa an 
der Felge, können sie damit weiterfahren. Wo ist der 
Schaden? Irgendwo in der Peripherie oder im Motor? 
Und so ähnlich kann man sich das auch bei den Mutati-
onen vorstellen. Das Schöne ist, dass wir jetzt genau 
diese Erkenntnis in unsere klinische Praxis hineintragen. 
Ab jetzt schauen wir auch, wo sitzt die Mutation genau, 
um den Patienten besser beraten zu können. Sehen wir, 
dass die Mutation sozusagen „im Motor“ des Enzyms 
sitzt, sollten wir wohl früher therapieren, selbst wenn die 
Patienten jetzt noch keine relevanten Beschwerden ha-
ben, denn das Risiko, dass sie welche bekommen ist 
erhöht. Sitzt die Mutation vielleicht nur „in der Felge“ 
des Enzyms, haben wir eventuell mehr Zeit.  

Das klingt richtig vielversprechend! 

So ist es! Wir haben eine alte Idee noch einmal aufge-
griffen und auf unsere Patienten angewendet. Jetzt 
werden wir sehen, wie sich die Erkenntnisse in der Pra-
xis bewähren.   

Wir danken Frau Prof. Üçeyler für das freundliche und 
aufschlussreiche Interview und wünschen ihr weiter-
hin Erfolg bei ihrer für uns so wichtigen Arbeit! 

Natascha Sippel 

 TOP-THEMA 

Unsere Frauen-Umfrage haben wir vor knapp 
fünf Monaten gestartet. Zwischenzeitlich haben 
64 Frauen daran teilgenommen. Die meisten da-
von online, jedoch konnten wir auch einige Fra-
gebögen in Papierform verschicken. Diese kön-
nen weiterhin telefonisch bei uns  angefordert 
werden. Den Link für die Online-Umfrage  findet 
ihr unter „Aktuelles“ auf unserer Homepage! Je-
doch kann man aus den bisherigen Umfrage-
Ergebnissen durchaus Tendenzen ablesen. Wir 
können behaupten, ein spannendes Thema an-
gesprochen und eröffnet zu haben. Die Ergeb-
nisse die auffallen, haben wir im Internet recher-
chiert und mit den Zahlen des Bevölkerungs-
durchschnittes verglichen.  

Eine der ersten Fragen lautet: Haben/hatten Sie 
starke Schmerzen während der Periode? Mit „Ja“ 
wird diese Frage durchschnittlich von max. 20 % 
aller Frauen beantwortet. Bei unserer Umfrage 
unter den Fabry-Frauen wurde diese Frage von 
68,3 %  mit „Ja“ beantwortet! Das ist deutlich hö-
her als der Durchschnitt.  

Wie hoch die Probleme bei der Verhütung durch 
eine Spirale sind, findet man im Netz unter-
schiedliche Angaben, sie schwanken zwischen 
0,6 bis 1,6 %. Bei unserer Umfrage haben zwar 
nur knapp 22 % mit der Spirale verhütet, jedoch 
hatten davon wiederum 64,3 % teils gravierende 
Probleme. Da die Spirale heute ein gängiges 
Verhütungsmittel ist, kann man davon ausgehen, 
dass in der durchschnittlichen Bevölkerung kei-

Frauen-Umfrage : Erste Ergebnisse 

 MFSH — PROKEKT 
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Leserbrief zum Porträt Fabry Zentrum mit 
Prof. Dr. Clemens (September 2020)  

Die Aussagen von Herrn Prof. Clemens, ob Morbus 

Fabry in das Neugeborenen Screening sollte, finde ich 

sehr bedenklich. Warum soll man mit der Therapie 

warten bis Organschäden zu erkennen sind. Bei Diabe-

tikern wartet man mit der Behandlung auch nicht bis 

der erste Zeh amputiert ist. Bereits in der Kindheit tre-

ten die ersten Symptome auf, die meist nicht erkannt 

oder falsch zugeordnet werden (Psychosomatisch). 

Und die Ärzte-Odyssee mit all ihren Demütigungen 

könnte vielen erspart werden. Vielleicht sogar manch 

ein Suizid. Menschen die ihre Krankheit/Behinderung 

kennen können ganz anders damit umgehen! Warum 

sollte man die Erkrankung bei Frauen nicht behandeln? 

Ist diese Einstellung nicht längst überholt? Ich bin eine 

Frau, Mitte 50, die Diagnose erst seit kurzem bekannt. 

Meine Zellen sind durch die Erkrankung irreversibel 

geschädigt: Polyneuropathie, Niereninsuffizienz und ein 

Schlaganfall. Eine normale Teilhabe am Leben ist mir 

nicht mehr möglich. Jeder hat ein Recht auf Therapie!  

Wir freuen uns sehr, dass uns erste Leserbriefe erreicht haben und möch-
ten sie natürlich veröffentlichen.  

Feedback zu unserem letzten TOP-THEMA 

Liebes Team, 

vielen Dank grundsätzlich für Ihr Bemühen! 

Außerdem möchte ich meinen Dank aussprechen für 
die wertvollen Informationen des September- Newslet-
ters! 

Ich bin aus dem Staunen nicht herausgekommen, als 
ich das Interview mit Dr. Kampmann zum Thema MF 
und Troponin gelesen habe. Seit Jahren finde ich keinen 
Arzt in einem Fabry-Zentrum, der oder die sich mit MF 
und Troponin entweder beratungs- oder behandlungs-
kompetent fühlt. In jeder Klinik werden andere Werte 
und Maßstäbe angesetzt. Oft beginnt der Forschungsei-
fer und jeder möchte seine eigenen, häufig invasiven 
Untersuchungen durchführen. Hier suchen ich nach 
weiteren ErfahrungsträgerInnen, die sich gut beraten 
fühlen. 

Herzliche Grüße, 

MZ 

 LESERBRIEFE 

ne 60 % Probleme damit haben. Die weiteren 
Auffälligkeiten bisher in unserer Umfrage fasse 
ich hier einmal kurz zusammen: 57 % der Frauen 
haben Zysten an/in Eierstöcken und Gebärmut-
ter; bei fast 23 % wurden Schleimhautverände-
rungen von ärztlicher Seite festgestellt; 28 % 
müssen regelmäßig Feuchtcremes gegen 
Wundheit nutzen und 26 % haben regelmäßig 
Probleme mit ihrer Mundschleimhaut. Bei Endo-
metriose hingegen war das Ergebnis nur etwas 
höher. Es ist die zweithäufigste gynäkologische 
Erkrankung mit 4-12 % im Durchschnitt. In unse-
rer Umfrage waren davon 14,7 % betroffen. Für´s 
erste jedoch könnte man davon ausgehen, dass 
Fabry-Frauen hier überdurchschnittlich be-
troffen sind. WARUM? Wie wir wissen, ist MF 
eine multiple Organerkrankung. Somit könnte 

der gynäkologische Bereich mitbetroffen sein. 
Wir brauchen hier einfach mehr Ergebnisse. Wir 
sind nun mit verschiedenen Ärzten und Zentren 
in Gesprächen, um eine richtige Studie zu star-
ten. Vielleicht wäre es gut, wenn in den Anam-
nesebögen gynäkologische Fragen aufgenom-
men werden würden.  

Wir haben etwas begonnen und werden weiter 
von den Fortschritten zum Thema Morbus Fabry 
und Gynäkologie berichten. Solltet Ihr noch eine 
Idee dazu beitragen können oder eine Frage 
dazu haben, meldet Euch bei:  
Natascha unter n.sippel@fabry-shg.de oder 
0176—6097 3408 
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Neues Zentrum in Heidelberg 

- Die Heidelberger Universitätsklinik  
Das Universitätsklinikum Heidelberg 
gehört zu den größten Universitäts-
kliniken in Europa. Für uns war es das 
erste Zentrum, welches wir trotz 
Corona persönlich besuchen konn-
ten. Ich war erstaunt, wie groß alles 
ist. Seit etwa zwei Jahren entsteht 
hier ein neues Zentrum für lysoso-
male Speichererkrankungen. Das 
gab uns den Anlass dieses Zentrum 
vorzustellen. Schon knapp 10 Jahre 
gibt es dort eine Anlaufstelle für Pati-
enten mit Seltenen Erkrankungen. 
Angeborene Stoffwechselkrankhei-
ten sind seit Jahrzehnten ein 
Schwerpunkt dieser Klinik. Patienten 
mit lysosomalen Speicherkrankhei-
ten wie Morbus Fabry wurden in den 
letzten Jahren allerdings eher verein-
zelt betreut. Daher ist die Neuerung 
für uns Fabrys sicherlich ein Gewinn. 

In den letzten zwei Jahren wurde ein 
festes Team mit Ärzten verschiede-
ner Fachrichtungen zur Betreuung 
dieser Patienten zusammengestellt, 
sagt uns Dr. Christian Staufner. Er ist 
Stoffwechselmediziner und Pädiater 
und leitet dieses Team. Seit 2009 ist 
er an der Klinik und beschäftigt sich 
seit 2011 mit angeborenen Stoff-
wechselerkrankungen. Außerdem ist 
er Mitglied der SSIEM mit spezieller 
Ausbildung für angeborene Stoff-
wechselerkrankungen. Die SSIEM 
Gesellschaft fördert das Studium 
und Studien vererbter Stoffwechsel-
störungen und verwandter Themen. 
Morbus Fabry gehört auch dazu. 

Dr. Staufner berichtet, dass in den 
letzten Jahren zunehmend mehr Pa-
tienten mit lysosomalen Speicher-
krankheiten im Klinikum nach einer 
Betreuung fragten. Nun können dort 
Patienten aller Altersklassen betreut 
werden. Erwachsene durch internisti-
sche Fachärzte in der Klinik für Inne-
re Medizin, Kinder und Jugendliche 
in der Kinderklinik. Jahresuntersu-
chungen von Kindern und Jugendli-
chen erfolgen stationär oder ambu-

lant, bei erwachsenen Fabry-
Patienten gibt es ambulante Termi-
ne. Die Patienten könnten Berichte 
ihrer niedergelassenen Fachärzte 
mitbringen, versichert Dr. Staufner. 
Es können aber auch alle Untersu-
chungen im Zentrum durchgeführt 
werden. Diese finden in den unter-
schiedlichen Gebäuden statt und 
sind über ein paar Wege verbunden. 
Besonders nett für Kinder ist der Hei-
delberger Zoo neben der Klinik. 

„Für die nächsten Jahre haben wir 
uns viel vorgenommen,“ sagt Dr. 
Staufner. „Wir haben uns große Zen-
tren angeschaut und selbst auch ein 
großes Ärzteteam für die Betreuung 

von Patienten mit Morbus Fabry zu-
sammengestellt.“ Ärzte mit langjähri-
gen Erfahrungen und solche, die 
großes Interesse an diesem Thema 
haben, arbeiteten nun zusammen 
und machten regelmäßige Fabry-
Boards. Hier sollen die Probleme der 
jeweiligen Patienten besprochen 
werden. Für MF gehören derzeit ne-
ben Dr. Staufner neun Ärzte zum 
Team, die entweder Kinder oder Er-
wachsene behandeln. „Wir hoffen, 
bald zu den großen Zentren zu gehö-
ren, auch wenn unsere derzeitige 
Patientenanzahl noch recht über-
schaubar ist“. Derzeit betreuen sie 
etwa 30 Fabry-Patienten. 

 

 

Klinik Universitätsklinikum Heidelberg 

Im Neuenheimer Feld 430 

69120 Heidelberg 

Zentrum Sektion für Neuropädiatrie & Stoffwechselme-
dizin 

06221 56 48 23 

Christian.Staufner@med.uni-heidelberg.de 

Homepage www.klinikum.uni-heidelberg.de 

Leitung Dr. med. Christian Staufner 

Fabryzentrum seit 2019 

Patientenanzahl 30 (+ andere SE) 

Team vor Ort 9 Ärzte und einige Schwestern 

Andere seltene  
Erkrankungen 

Morbus Gaucher, MPS, Morbus Pompe 

und weitere 

Studien im Zentrum Ja 

Forschung im Zentrum Derzeit nicht für Fabry 

Patiententreffen Bisher noch nicht 

Steckbrief Fabryzentrum 

 PORTRÄT FABRY-ZENTRUM 



Newsletter Dezember 2020 

 

9 

Das Heidelberger Zentrum hat auch Statio-
nen zur Durchführung klinischer Studien 
für Erwachsene und Kinder. Zum Thema 
MF finden bisher keine Studien statt, je-
doch beschäftige sich gerade eine Arbeits-
gruppe am Heidelberger Campus mit der 
Untersuchung von Nervenveränderungen 
mittels neuroradiologischer Bildgebung bei 
Fabry-Patienten mit Schmerzen. Das Stoff-
wechsellabor decke den kompletten Be-
reich lysosomaler Diagnostik ab, damit sei 
Diagnostik direkt vor Ort möglich. Das ver-
kürze lange Wartezeiten, schließt Dr. Stauf-
ner mein Interview ab.  

Wir freuen uns, dass MF Patienten hier eine 
neue Anlaufstelle haben und danken Dr. 
Staufner für die das Interview und den 
Rundgang durch das Zentrum. 

Case Managerin: 
Iris Schelletter 

Das derzeitige Fabry-Ärzte-Team: 

Dr. Christian Staufner 
PD Dr. Dorothea Haas 
Dr. Ali Tunç Tuncel (Pädiater) 
Dr. Sarah Wert und Dr. Hannelore Bartl 
(Internistinnen) 
Dr. Priebe-Wolferts (Kardiologin) 
Prof. Dr. Jonas Tesarz (Schmerzambulanz) 
Dr. Susanne Domschke 
(Gastroenterologin), 
Dr. Jörg Beimler (Nephrologe) 
PD Dr. Inga Harting (Neuroradiologin) 

Dr. Christian Staufner 

Eine große Veranstaltung soll unsere traditionelle Mit-
gliederversammlung erweitern. Wir freuen uns riesig, 
dass wir Euch heute schon Termin und Ort nennen 
können! Wir haben uns wirklich viel vorgenommen 
und schon ein abwechslungsreiches Programm zu-
sammen gestellt.  

Es ist ein Brückentags-Wochenende und so nutzen 
wir den Donnerstag als entspannten Anreise-Tag für 
alle. Freitag und Samstag wird es neben unserer Mit-
gliederversammlung spannende Vorträge und Work-
shops zu verschiedenen Themen rund um Morbus 
Fabry und dem Leben mit einer seltenen Erkrankung  
geben. 

Selbstverständlich wird es wieder zahlreiche Gele-
genheiten zu Gesprächen, Kennenlernen und gegen-
seitigem Austausch geben. Auch kleine Erholungs-
pausen sind mit eingeplant. An Kinder und Jugendli-
che haben wir natürlich auch gedacht. So haben wir  
eine eigene Jugendstunde geplant, in der sie die Ge-
legenheit haben, Fragen zu stellen und Themen zu 
bearbeiten, die sie selbst betreffen. Gleichzeitig 
möchten wir eine professionelle Kinderbetreuung für 
die Kleinen anbieten. Nach zwei interessanten Tagen 
werden wir alle sonntags nach dem Frühstück wieder 
die Heimreise antreten. 

Wie man auf dem Bild sehen kann, liegt das Hotel 
nicht mitten in einem Zentrum, dafür aber relativ 
zentral in der Mitte Deutschlands. An ein Hygiene-
Konzept haben wir auch gedacht. In den Veranstal-
tungsräumen kann der geforderte Abstand zwischen 
den Teilnehmern eingehalten werden. 

Warum machen wir das? Wir haben in den vergange-
nen Jahren immer wieder die Rückmeldung von Pati-
enten erhalten, dass ihnen die bisherigen Treffen zu 
anstrengend sind. Dies gilt vor allem für die An– und 
Abreise, die im neuen Konzept nun einen Tag vorher 
bzw. nach dem Programm sind. Auch ist die Veran-
staltung nun familienfreundlicher. 

1. MFSH Familien– und Patientenkonferenz vom 3. bis 6. Juni 2021 
im AHORN Panorama Hotel Oberhof 
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Große Probleme in der Kindheit 

Andreas T. (Name geändert) ist 34 Jahre, wohnt seit 2012 im Großraum Köln-Bonn und ist Single. 
Er ist Laborleiter in einem Zuliefererbetrieb der Flugbranche. Seine Ausbildung begann er als 
Mechatroniker in einem großen Betrieb, musste aber schnell feststellen, dass er durch Fabry den 
Anstrengungen nicht gewachsen war. In einem Beratungsgespräch mit den Eltern haben ihm die 
verschiedenen Meister geholfen, das Richtige zu finden. So konnte er innerbetrieblich um-
schwenken und wurde Technischer Zeichner. Heute geht es ihm so gut, dass er seit 2017 Vollzeit 
arbeiten kann. Den Fabry gab er jedoch nie bei seinen Bewerbungen an, auch im jetzigen Betrieb 
teilte er seine 50 %ige Schwerbehinderung erst nach zwei Jahren mit. Am Ende hatten alle einen 
Vorteil, er selbst mehr freie Tage und der Arbeitgeber den Zuschuss. Als sportlicher Typ hat er 
das Klettern entdeckt, zwischenzeitlich nicht mehr nur in der Halle, sondern auch aktiv in der Ei-
fel. Oft mit seiner Schwester. Er ist nicht nur ein Brettspielfan, auch Musik hat es ihm angetan und 
er trifft sich häufig mit Freunden. 

Seit wieviel Jahren wissen Sie, dass Sie MF haben? 

Erfahren habe ich das als Jugendlicher mit  ca. 14 Jah-
ren, also seit 20 Jahren.  

Waren Sie lange auf der Suche nach der richtigen Di-
agnose oder entstand diese eher zufällig? 

 5-6 Jahre lang sind meine Eltern mit mir von Arzt zu 
Arzt.  

Wer kam darauf?  

Wir landeten bei einem Kinderarzt der auch Homöopath 
war. Er war der einzige, der wirklich ehrlich war und ir-
gendwann sagte, dass er mit seinem Latein am Ende sei. 
Er nahm mich wirklich ernst, experimentierte nicht weiter 
rum wie andere das bereits zuvor getan haben, sondern 
überwies mich nach Bonn in die Kinderneurologie der 
Uniklinik. Dort wurde nach einigen Voruntersuchungen 
eine Nervenbiopsie gemacht und Fabry erkannt. Mit die-
ser Diagnose  wurde ich nach Mainz überwiesen und die 
Diagnose wurde dort bestätigt.  

Wenn Sie sich zurückerinnern, wie alt waren Sie, als 
Ihnen erstmals aufgefallen ist, dass da etwas anders ist 
als bei anderen?  

Mit 9 Jahren fingen bei mir schlimme Brennschmerzen in 
Händen und Füßen an.   

Was löste die Bestätigung in Ihnen aus? 

Tatsächlich Erleichterung. Endlich die Bestätigung, dass 
ich kein Lügner bin. Diese Zweifel hatten mich immer 
sehr belastet und bedrückt. Ich war glücklich, dass es 
eine Therapie gibt. Eigentlich habe ich das relativ positiv 
aufgenommen und mit meiner Mutter das Beste daraus 
gemacht. Damals war es schwer zu verstehen, dass man 
nicht so leistungsfähig ist wie andere. In der Kindheit und 
Jugend war ich 10 Jahre lang Leistungsschwimmer, 
Wasser hat mir eher immer geholfen. Mit 16 Jahren war 
hier Schluss. Es war einfach ein Stillstand eingetreten, 
ich konnte mich nicht mehr verbessern. Das hat wiede-
rum geholfen, in der Schule einen besseren Abschluss 
zu bekommen.  

Hat die Diagnose Ihr Leben verändert?  

Ja. Therapiebeginn war mit 16 Jahren. Ich war in der Kin-
der- und Jugendstudie in Mainz. Auf lange Sicht hat mir 
die Therapie richtig geholfen; ich bin dadurch leistungs-
stärker geworden und kann sogar gut Sport machen. Ich 
klettere jetzt. Nach dem Schwimmen habe ich Tischten-
nis gespielt. Aber nur kurz, das war für die Füße einfach 
zu viel. Joggen geht aber bis heute wirklich gar nicht, da 
bin ich nach 500 m völlig am Ende! Ich konnte nie 
schwitzen. Jetzt, nach so vielen Jahren, kann ich das 
langsam unter den Achseln oder auch an den Füßen. Ich 

10 

 MEINE FABRY-GESCHICHTE 

- Andreas T. bekam einfühlsame Hilfe bei der Berufsfindung  
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habe auch schon lange Osteoporose. Vitamin D hilft die 
Werte stabil zu halten.  

Wurden durch Sie weitere Familienmitglieder als MF 
Patienten erkannt?  

Ja, meine Mutter. Sie hielt sich erstmal im Hintergrund. 
Erst als wir in Mainz waren, gab sie an, dass sie auch zwi-
schen dem 14. Und 23. Lebensjahr starke Schmerzen 
hatte. Für sie war das wohl auch eine sehr schlimme 
Zeit. Auch ihr wurde kein Glauben geschenkt. Darum hat 
sie sich immer versucht, durch die Schmerzen zu kämp-
fen. Sie startete dann auch mit der Therapie bei der Er-
wachsenen Studie in Mainz. Meine Schwester ist nicht 
betroffen.  

Wie hat Ihre Familie auf die Nachricht MF reagiert? 

In der Verwandtschaft ist und war das ein schwieriges 
Thema. Eine Tante und die Onkel wollten sich nicht tes-
ten lassen, ein Onkel ist früh verstorben, er war sehr de-
pressiv und hatte viele gesundheitliche Probleme. Daher 
weiß man das nicht so genau. 

Bekommen Sie eine Therapie gegen MF? 

Ja, ERT in Heimtherapie. 

Für welche Therapie haben Sie sich entschieden?  

Replagal.  Die Tablette passt nicht und würde ich auch 
nicht nehmen wollen. Hier wäre ich mir nicht sicher, ob 
ich eine regelmäßige Einnahme in meinen Rhythmus 
bekäme. Fehlende Einnahmen kann und will  ich mir 
nicht leisten. 

Ihr persönlich wichtigstes Hilfsmittel für Ihr Wohlbefin-
den: 

Wenn ich meine besten Freunde treffe. Wir sind seit 
knapp 15 Jahren befreundet und jeder hat sein Päck-

chen zu tragen. Alle hatten schwere Zeiten und daher 
verstehen wir uns bis heute. Jeder hat Vertrauen und 
Verständnis. vor allem, wenn es einem mal nicht so gut 
geht. 

Hat MF auch etwas Positives in ihrem Leben bewegt?  

Ein besseres Körperbewusstsein. Ich habe immer ver-
sucht anderen Jugendlichen und Kindern die Ängste zu 
nehmen. Damals gab es große jährliche Treffen von Pati-
enten und es gab tatsächlich Gruppen nur für Jugendli-
che. Damals habe ich oft das Wort ergriffen und den 
Jüngeren Rat gegeben, sie motiviert auszuprobieren 
und zu lernen mit den Grenzen umzugehen. Es hat mir 
die Augen geöffnet, dass ich in Mainz viel schwerer Er-
krankte kennenlernte, die teilweise sogar verstorben 
sind.  

Was würden Sie anderen Patienten empfehlen?  

Die eigenen Grenzen kennenlernen und akzeptieren. Die 
depressiven Phasen vorüberziehen zu lassen, ohne sich 
ganz runter zu ziehen. Am nächsten Tag ist es meist wie-
der besser. Ich habe eine Verhaltenstherapie gemacht, 
die mir sehr geholfen hat. Meine Mutter ist für mich eine 
sehr starke Bezugsperson. Man muss nur darüber reden, 
dann geht’s einem meist wieder besser. 

Ich bin immer bereit an Studien teilzunehmen. Da es et-
was Seltenes ist, darf man nicht aufhören darüber zu 
reden. 

Diese Rubrik lebt von euren Geschichten! Wir möch-
ten in jedem Newsletter eine andere Geschichte vor-
stellen. Wenn Sie bereit zu einem Interview wären, 
melden Sie sich bei uns (0176—6097 3408 oder 
n.sippel@fabry-shg.de 

Übrigens: 

Weitere Patientengeschichten findet ihr auf unserer Internetseite unter: 

www.fabry-shg.org/patientengeschichten 

Hier veröffentlichen wir gerne weitere Patientengeschichte von euch, natürlich auch anonym. Für andere 
Patienten ist es immer wohltuend zu lesen, dass es anderen ähnlich oder auch ganz anders ergangen ist. Wenn 
wir irgendwann genügend Geschichten gesammelt haben, könnten wir vielleicht auch ein kleines Buch 
veröffentlichen. 
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 STUDIEN 

Ihr erinnert euch vielleicht noch: Im 
Sommer 2019 haben wir zu einer 
Patientenbefragung zur Versor-
gungssituation von Fabry-Patienten 
aufgerufen. Die Ergebnisse sollten 
helfen, einen „Fabry-Lotsen“ zu 
etablieren, der die Patienten bei ih-
ren Angelegenheiten, z.B. Antrags-
stellungen bei Ämtern und Kassen, 
Reiseplanung bei Patienten mit be-
sonderen Bedürfnissen (z.B. Dialyse-
patienten, Patienten mit Herzschritt-
machern), usw. unterstützt. 

Durchgeführt wurde Befragung im 
Auftrag von Amicus Therapeutics 
von der Firma DMMP Vertrieb und 
Dienstleistungen zusammen mit 
uns, der Morbus Fabry Selbsthilfe-
gruppe e.V.. 

Insgesamt haben wir 40 Fragebögen 
zurück erhalten. Deren Auswertung 
hat gezeigt, dass es immer noch ei-
nen hohen Beratungsbedarf bei den 
Fabry-Patienten gibt. 

So gaben 60 % an, dass sie unzufrie-
den bei der Unterstützung zu The-
men der sozialen Absicherung sind. 
Nur 18 % waren damit zufrieden. Nur 
geringfügig besser war die Zufrie-
denheit mit den zur Verfügung ste-
henden Versorgungsangeboten für 
Fabry-Patienten. Hier gaben 48 % an, 
unzufrieden zu sein; 38 % waren zu-
frieden. Ähnlich das Bild bei der Zu-
friedenheit mit der Unterstützung 
bei der Kontaktaufnahme zu weite-
ren Versorgern: 43 % waren unzu-
frieden und 35 % waren zufrieden. 
Auch war nur knapp die Hälfte - 
nämlich 55 % - zufrieden mit der Zu-

sammenarbeit des Fabry-Zentrums 
mit den anderen behandelnden Ärz-
ten; 40 % waren damit unzufrieden. 

Besser als diese Zahlen beschreiben 
allerdings die Kommentare, die ein 
Teil der Befragten auf den Fragebö-
gen notiert hatte, die Situation der 
Fabry-Patienten: 

- „Ich kümmere mich um alles, sonst 
passiert gar nichts!“  

- „Eine Ansprechstelle, die sich wirk-
lich um alles kümmert und auskennt 
wäre prima, da man sich um alles 
selbst kümmern muss u. für alles 
alleine kämpfen muss“ 

- „Vieles weiß man gar nicht und er-
fährt es nur zufällig, wie z.B. Zuzah-
lungsbefreiung bei Krankenkassen 
usw.“ 

Mit den Informationen zur Erkran-
kung, die sie von ihren Behandlern 
oder aus anderen Quellen wie z.B. 
dem Internet erhalten haben waren 
knapp Dreiviertel zufrieden. Trotz-
dem ist der Bedarf an diesen Infor-
mationen sehr hoch, denn bei der 
Frage nach weiterer Hilfestellung 
gaben mehr als die Hälfte an, dass 
sie mehr Aufklärung zu Therapien, 
neuen Therapieansätzen und Ne-
benwirkungen wünschen. 

Darüber hinaus werden Beratung 
bei sozialen Themen wie Arbeitslo-
sigkeit, Behindertenausweis, Er-
werbsunfähigkeit und Rente, aber 
auch finanzielle und Rechts-
Beratung, z. B. bei Ablehnunsgbe-
scheiden der Krankenkassen usw., 
gewünscht (40 % bzw. 30 %). 

Unterstützung bei der Kontakther-
stellung zu weiteren Versorgern,  
z. B. Terminvereinbarungen bei 
Fachärzten, Rehabilitationskliniken, 
Physiotherapie, Massage, Osteopa-
thie usw., wünschen sich knapp  
35 %.  

Der Bedarf an einen zentralen An-
sprechpartner ist hoch. Fast die 
Hälfte aller Umfrageteilnehmer gab 
an, sich einen solchen zu wünschen. 

Inzwischen ist das „Fabry-Lotsen“ 
Projekt in die nächste Phase getre-
ten. Zunächst wird es eine Pilot-
Phase geben. Diese wird begleitet 
von einem Ausschuss, dem soge-
nannten Steering Board, das nicht 
nur das weitere Projekt fortlaufend 
begleitet, sondern auch die Fabry-
Lotsen ausgewählt hat und diese 
auf ihre Tätigkeit vorbereitet. 

Zu dem Ausschuss gehören neben 
Frau Prof. Kurschat und Frau Dr. 
Lampe als Vertreter der Zentren die 
Psychologin Ursula Kreitlow-Hahn, 
der Sozialanwalt Christian Wieden-
mann von der Gesellschaft für Mu-
kopolysaccharidosen e.V. und Bert-
hold Wilden als Vertreter der Mor-
bus Fabry Selbsthilfegruppe e.V. . 

Die Bewerbungsgespräche fanden 
in den letzten Monaten statt und der 
Ausschuss hat sich für zwei Bewer-
ber entschieden. Diese haben eine 
mehrjährige Erfahrung als Pflege-
kräfte und eine Weiterbildung im 
Case Management. Im Januar 2021 
werden sie dann an den Fabry-
Zentren in Köln und Gießen halbtags 
tätig werden. 

Das „Fabry-Lotsen“ Projekt der Firma Amicus Therapeutics tritt 
in die nächste Phase 

- die Ergebnisse der Patientenbefragung zeigen einen hohen Beratungsbedarf  
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VEMAH-Studie zur Versorgungssituation bei M. Fabry 

Die Patienten dieser Zentren werden 
noch im Dezember angeschrieben 
und über das Projekt informiert. Da 
die Fabry-Lotsen auch zu Hausbe-
suche zu den Patienten fahren, ist 
das Projekt zunächst auf Patienten 
beschränkt, die nicht allzu weit vom 
Zentrum wohnen. 

Patienten, die gerne vom Fabry-
Lotsen ihres Zentrums betreut wer-
den, nehmen dann Kontakt zu dieser 
bzw. diesem auf und vereinbaren 
einen Termin für ein persönliches 
Erstgespräch bei den Patienten. Zu 
diesem Zweck wurde ein Hygiene-
konzept erstellt, um auch in Zeiten 
von Corona die Sicherheit von allen 
Beteiligten zu gewähren. In diesem 
Erstgespräch macht sich der Fabry-
Lotse einen Eindruck von der Situa-
tion der Patienten. Zusammen erar-
beiten sie dann den individuellen 
Beratungsbedarf. 

Aufgrund dieser Bedarfsanalyse 
wird der Fabry-Lotse im Anschluss 
die Patienten betreuen. Wenn ge-
wünscht werden die Fabry-Lotsen 

die Termine der Patienten koordinie-
ren und sie bei allen ihren sozialen 
Angelegenheit, z.B. der Beantragung 
von Pflegestufen oder Erwerbsmin-
derungsrente, unterstützen. 

Während der Pilot-Phase des „Fabry
-Lotsen“ Projekt, die Ende 2021 en-
det, werden  wissenschaftliche Da-
ten erhoben, die belegen sollen, 
dass die Betreuung durch die Fabry-

Lotsen die Versorgungssituation der 
Patienten verbessert. Diese Daten 
werden dann die Grundlage für das 
weitere Vorgehen bilden. 

Wir werden euch auch weiterhin auf 
dem Laufenden halten und hoffent-
lich schon auf unseren Familien– 
und Patientenkonferenz von den 
ersten Erfahrungen berichten kön-
nen. 

- Versorgung von Fabry Patienten durch Allgemein – und Hausärzte sowie All-
gemein-Internisten wird untersucht 

Viele von uns haben einen langen 
Weg von den Auftreten der ersten 
Symptomen bis zur Diagnose hinter 
sich. Die meisten werden sich am 
Anfang an ihren Hausarzt gewendet 
haben, der oft Allgemein-Mediziner 
oder –Internist ist. Somit kommt 
dem Hausarzt die extrem wichtige 
Funktion zu, die Weichen für eine 
adäquate Diagnostik und Behand-
lung richtig zu stellen. Dies ist be-
sonders problematisch, wenn man 
bedenkt, dass der einzelne Haus- 
und Allgemeinarzt naturgemäß nur 

selten mit Fabry Patienten in Berüh-
rung kommt und nur selten eine 
systematische Ausbildung erhalten 
hat, obwohl heutzutage therapeuti-
sche Ansätze verfügbar sind. 

Ähnliche Erfahrungen sind schon im 
Bereich der Erwachsenen mit ange-
borenen Herzfehlern (EmaH) ge-
macht. Bei ihnen konnte gezeigt 
werden, dass sich ein großer Teil 
der Betroffenen nicht in spezialisier-
ter Betreuung befindet und eine 
nicht unerheblichen medizinischen 

Unterversorgung mit potentiell ne-
gativen Auswirkungen auf die Aus-
prägung von Krankheitssymptomen 
— die sogenannte Morbidität — und 
Sterblichkeit — auch Mortalität ge-
nannt — der Betroffenen besteht.  

Eine neue Studie unter der Feder-
führung von Prof. Harald Kaemme-
rer aus München und Prof. Christine 
Kurschat aus Köln setzt genau hier 
an.  
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Ziel der Studie ist es, die Versor-
gungssituation von Patienten mit 
Morbus Fabry durch Allgemein-/
Hausärzte oder Allgemein-
Internisten, den sogenannte „Primär-
versorgern“, zu erfassen. Dazu wer-
den die teilnehmenden Patienten 
gebeten, einen Fragebogen auszu-
füllen. Dies dauert ca. 10 bis 15 Minu-
ten. Als nächstes sollen die Patien-
ten einen weiteren Fragebogen an 
ihren Hausarzt, Allgemeinarzt oder 
Allgemein-Internisten weitergeben 
und ihn bitten, diesen auszufüllen 
und zurückzusenden. Da ist in der 
Studie ja um die Versorgung durch 
Primärversorger geht ist hier wichtig, 
dass der Arztfragebogen nicht dem 
behandelnden Kardiologen bzw. 
Kinderkardiologen weitergeleitet 
wird. 

Neben federführenden Forscher-
gruppen aus München und Köln 
nehmen auch die folgenden For-
scher bzw. Forschergruppen an der 
Studie teil: 

Hauptansprechpartner: 

Prof. Dr. Dr. Harald Kaemmerer 

Klinik für Kinderkardiologie und angeborene Herzfehler 

Deutsches Herzzentrum München 

Lazarettstr. 36 

80636 München  

Tel: (089)1218-3055 

E-Mail: vemah@dhm.mhn.de  

Zahnmedizinische Studie von Prof. Jackowski 

- „Rückschlag“ bei unseren Speichelproben und neuer Versuch 

Bei unserer letzten Mitgliederver-
sammlung in Köln hatten viele von 
euch für die Studie von Prof. Jack-
owski eine Speichelprobe abgege-
ben. Anhand der Proben wollte man 
untersuchen, ob Morbus Fabry 
durch das sogenannte Proteom — 
d.h. die Zusammensetzung der Ei-
weißmoleküle im Speichel — schon 
im Speichel nachweisbar ist. Bei der 
Alzheimer Erkrankung ist dies mög-
lich. Die Proben wurden eingefro-
ren, denn man wollte auf die ersten 
Ergebnisse von Speichelproben 
warten, die vorher bei 7 Patienten 

während dem Stammtischtreffen in 
Bochum genommen wurden.  

Das Ergebnis war leider ernüch-
ternd! Der Test funktionierte nicht, 
wie uns Dr. Benz aus dem Team in 
Witten mitteilte. Heute ist klar, dass 
die Probanden mindestens 30 Min. 
vorher nichts gegessen haben dür-
fen. Diese besonderen Testmetho-
den sind sehr empfindlich und ver-
fälschen bei kleinsten „anderen 
Rückständen“ die Ergebnisse. So 
bleiben die Proben nach wie vor 
eingefroren, können aber genau für 
diese Studie nicht verwendet wer-
den.  

Jedoch weiß man jetzt, dass es eini-
ges zu beachten gibt und wir wer-
den voraussichtlich einen 2. Ver-
such bei unserer Familien– und Pa-
tientenkonferenz starten. Die Ärzte 
werden uns dann vorher entspre-
chende Anweisungen geben. Hier 
zeigt sich, dass Forschung oft einen 
langen Atem braucht und auch klei-
ne Anwendungsfehler herbe Rück-
schläge geben können. Wir werden 
jedoch nicht aufgeben und hoffen, 
dass uns viele von euch folgen 
werden und beim nächsten Mal 
wieder motiviert mitmachen! 

• Dr. Sima Canaan-Kühl, Charité Berlin 

• Prof. Dr. Anibh Martin Das, Medizinische Hochschule Hannover 

• PD. Dr. Florian Lagler, Clinical Research Center Salzburg 

• PD. Dr. Dirk Loßnitzer, Universitätsmedizin Mannheim (UMM)  

• Dr. Rhoia Neidenbach, Deutsches Herzzentrum München 

• PD. Dr. Peter Nordbeck, FAZIT Würzburg 

• Dr. Lars Pieper, Technische Universität Dresden 

• Dr. Claudia Regenbogen, Klinikum rechts der Isar der TU München 
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Stammtischtreffen — persönlich oder jetzt auch in Videoform! 

Stammtischtreffen sind eine gute und wichtige Gelegenheit, sich mit anderen Patienten auszutauschen. Bei 

unserem Treffen im September in Mainz waren wir eine nette Runde und wieder wurden interessante Fragen 

gestellt. Wir möchten das unbedingt beibehalten und haben jetzt wegen Corona auf Video-Treffen umge-

stellt. Der Vorteil ist, dass niemand eine Anreise hat, sicher zu Hause sitzt und sich trotzdem austauschen kann! 

Wir haben schon in kleiner Runde angefangen und hoffen, dass weitere Interessierte dazukommen. 

Wie geht das?! 

• Ihr braucht einen PC, Laptop oder ein Tablet mit Kamera und Mikrofon, ein stabiles Internet  

• einen Einladungs-Link 

• Zum Start des Stammtisches klickt ihr auf den Link und erlaubet den Mikrofon-Zugriff. Gleich darauf 

klickt ihr auf das durchgestrichene Videokamera-Symbol und erteilt somit die Erlaubnis, dass die ande-

ren Teilnehmer euch sehen und begrüßen können.   

• Die Stammtische sind etwa eine Stunde lang, wer sich erst etwas später zuschalten oder früher verab-

schieden muss, kann dies jederzeit ohne Probleme. 

• Den Einladungs-Link müsst ihr vorher unbedingt anfordern, er ist nur für einen Termin gültig und darf 

nicht weitergereicht werden. 

• Hier fordert ihr per E-Mail den Link an : info@fabry-shg.de  

Wir starten jeden 1. und 3. Donnerstag im Monat um 19:00 Uhr und freuen uns auf Euch! 

Ab dem Frühjahr 2021 werden wir, neben den Online-Stammtischen, wieder mit kleinen persönlichen Treffen 

starten. Wer Interesse daran hat, einmal einen Stammtisch in seiner Nähe zu haben, kann uns gerne schreiben 

oder anrufen. 

info@fabry-shg.de  oder  bei uns anrufen: 02473 — 9376 488  oder  0176 — 6097 3408 
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www.fabry-selbsthilfegruppe.de 

Morbus Fabry Selbsthilfegruppe e.V. 

Geschäftsstelle 

Brunnenstraße 11 
52152 Simmerath 

Tel: 02473 9376 488 

Email: info@fabry-selbsthilfegruppe.de 

… schon Mitglied bei uns?  

Wir bieten: 

• regelmäßig Neuigkeiten auf der Homepage 

• Links zu neuen Studien 

• Hinweise auf Patiententreffen 

• mindestens einmal jährlich das ein– bis zwei-
tägige Mitgliedertreffen: 

Hier haben Sie die Möglichkeit, andere Patienten 
und deren Familien kennenzulernen, sich auszu-
tauschen und sich zu informieren; die Kosten wer-
den größtenteils übernommen. 

Wir wünschen euch allen ein frohes 

Weihnachtsfest und einen guten 

Start ins neue Jahr! 

Unseren Spendern, Förderern und 

allen, die uns im letzten Jahr und 

den Jahren davor so tatkräftig 

unterstützt haben, möchten wir an 

dieser Stelle nochmals 

herzlich danken! 


