
Newsletter März 2021 

 

1 

VORWORT 

 

Vorwort 

Top-Thema  wichtiges Vitamin D  

Meine Fabry-Geschichte  Tabea S. ,  
Ein Leben lang nicht ernst genommen 

MFSH Projekt  1. Familien– und Patientenkonferenz 

Portät Fabryzentren  Charité Berlin 

MFSH-Aktivitäten  Rückblick, Stammtische 

Studien 

Leserbriefe Stammtische 

Und mehr... 

INHALT 

Liebe Mitglieder, 

unsere letzte Mitgliederversammlung ist fast ein Jahr 
her – wir können auf ein ereignisreiches Jahr zurückbli-
cken. Die meisten unserer Pläne konnten wir erfolg-
reich umsetzen. So langsam spricht sich unsere Arbeit 
herum. Wir konnten 15 neue Mitglieder, teils ganze Fa-
milien, vermerken. Diesen Zuwachs hatten wir schon 
lange nicht mehr. Wir möchten hiermit alle neuen Mit-
glieder noch einmal Herzlich Willkommen heißen und 
allen anderen Mitgliedern für Ihre Treue danken! 

Noch immer beschäftigt uns Corona und nicht wenigen 
von uns schlägt die Situation auf´s Gemüt. Vielleicht ist 
der Newsletter ja wieder ein kleiner Lichtblick. Auch 
unsere regelmäßigen Online-Stammtische helfen, weil 
man sich immer auf einen neuen Termin freuen kann. 

Immer wieder tauchten Fragen zu dem Thema Vita-
min D auf. In unserem TOP-THEMA-Interview mit Dr. 
Cybulla wird deutlich, welche wichtige Funktionen da-
mit zusammenhängen. Gleichzeitig verdeutlicht er die 
Schwächen unseres bekannten Nieren-Bio-Markers, 
den Krea-Wert. 

In „Meine-Fabry-Geschichte“ berichtet eine schwer be-
troffene Patientin von ihren vielen, auch nicht nur Fabry
-typischen Symptomen. Sie erklärt, wie wichtig es ist, in 
sich hineinzuhorchen und bei der Suche nach der Ursa-
che seiner Probleme nicht aufzugeben. 

Für unserer Zentrumsvorstellung haben uns mal die 
Charité in Berlin ausgesucht. Es gehört nach Mainz zu 
den Zentren der ersten Stunde. Als Gründerin kann Dr. 
Sima Canaan-Kühl somit auf bald 20 Jahre Erfahrung 
zurückblicken.  

Mit Stolz können wir berichten, dass unsere Frauen-
Umfrage mit nun über 80 Teilnehmerinnen zu einer 
Studie wird!  

Unser großes Projekt, die 1. Familien- und Patienten-
konferenz ist eines unserer Herzens-Themen. Wie es 
hier weitergeht, könnt Ihr in dem Artikel dazu lesen.  

Wir hoffen wie immer auf ein paar Feedbacks und dass 
alle gesund durch die Pandemie kommen! 

Bis bald 



Newsletter März 2021 

 

2 

TOP-THEMA 

Vitamin D   
- erstaunliche Zusammenhänge & warum der Krea-Wert kein guter Biomarker ist 

Wofür Vitamin D überhaupt wichtig ist und warum wir hier nichts verpassen sollten erklärt uns 
heute Dr. Markus Cybulla aus dem Nephrologicum Markgräflerland bei Freiburg. Als Nephrolo-
ge und Rheumatologe beschäftigt er sich schon über 20 Jahre mit Morbus Fabry. Seine Aussa-
gen zum Kreatinin-Wert und seine klare Haltung zu Nierenbiopsien regt uns Patienten zum 
Nachdenken an  

Welche Aufgabe erfüllt das Vitamin D und leiden 
Fabry-Patienten häufiger an Vitamin D Mangel als ge-
sunde Menschen?  

Vitamin D spielt eine wesentliche Rolle bei der Regulie-
rung des Calcium-Spiegels im Blut und hilft beim Kno-
chenaufbau. Vitamin D-Mangel ist kein Fabry-
spezifisches, sondern ein allgemeines Gesundheits-
problem. Wir nehmen Vitamin D mit der Nahrung auf 
(z.B. über Fisch etc.) und der Organismus kann selbst 
Vitamin D bilden. Es entsteht dabei in drei Aktivierungs-
schritten. Vorstufen von Vitamin D werden im ersten 
Aktivierungsschritt über die Haut gebildet. Wenn wir an 
der Sonne sind, bilden wir mit Hilfe der UV-Strahlung 
das einfache aktivierte Vitamin D. Wenn wir mit einem 
T-Shirt und langen Hosen bekleidet sind, benötigen wir 
mindestens sechs Stunden pro Woche Sonnenlicht, um 
ausreichend Vitamin D zu bilden. Die Hautfläche des 
Gesichtes alleine reicht nicht aus, um ausreichend Vita-
min D zu bilden. Es bedarf also mehr Körperoberfläche, 
wie Arme und Beine. Bei meinem Beruf in der Praxis 
schaffe ich das kaum, im Winter schon gar nicht.  
Von der Haut wird das einfach aktivierte Vitamin in die 
Leber transportiert. Hier findet in den sogenannten Mik-
rosomen der zweite Aktivierungsschritt statt. Von dort 
wandert das zweifach aktivierte Vitamin D zum dritten 
und letzten Aktivierungsschritt in die Nieren. Deswegen 
ist das Thema „Vitamin D-Mangel“ vor allen Dingen bei 
Nephrologen immer aktuell. Ist ein Patient nierenkrank, 
also das Nierengewebe nachhaltig geschädigt, kann 
der letzte Aktivierung-Schritt nicht mehr, oder nicht 
ausreichend stattfinden und es kann zu einem Mangel 
des aktiven Vitamin D kommen. Damit können wesent-
liche Stoffwechselvorgänge nicht mehr ausreichend 
realisiert werden. 

Was macht das aktive oder das dreifach aktive Vita-
min D? 

Vitamin D hilft das mit der Nahrung aufgenommene 
Kalzium aus dem Darm zu resorbieren. Also das Auf-

nehmen ins Blut ist der erste Schritt. Im Körper benöti-
gen wir dann einerseits Kalzium für die Aktivitäten un-
sere Muskulatur und andererseits wird Kalzium auch 
für die Stabilität unserer Knochen benötigt. Im zweiten 
und sehr wesentlichen Schritt hilft des Vitamin D dem 
Kalzium, sich in den Knochen einzubauen. Der Knochen 
unterliegt, wie alle Zellen in unserem Körper, einem Auf
- und einem Abbau. Das heißt, wenn nicht genug Kalzi-
um im Angebot ist, wird einfach Kalzium aus den Kno-
chen herausgelöst und es kann sozusagen über Jahre 
oder Jahrzehnte langsam zu einem Knochenschwund 
kommen. Der Knochen wird sozusagen entmineralisiert 
und ist im Extremfall stark bruchgefährdet. 

Heißt das, so entsteht eine Osteoporose?  

Ganz genau! Bei Fabry-Patienten mit einer Nierenbetei-
ligung achten wir Nierenspezialisten sehr drauf, dass 
der Vitamin D-Spiegel ausreichend ist. Wir kontrollieren 
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standartmäßig Kalzium und Phosphat und schauen da-
rauf, dass die Werte im Normbereich sind. Auch der 
Organismus selbst achtet sehr penibel darauf, dass es 
hier keinen Mangel gibt, was über das Hormon der Ne-
benschilddrüse, das sogenannte Parathormon, reguliert 
wird. Wir brauchen Kalzium auch für unsere Muskel-
kontraktion und –erschlaffung. Viele Menschen neh-
men sofort Magnesium ein, wenn sie z.B. Waden-
krämpfe bekommen. Das hilft auch oft. Aber nicht sel-
ten ist der Grund dafür ein Kalziummangel. Das wird 
viel zu selten bedacht. 

Wie zeigt sich das im Blutbild? 

Wenn wir Blut abnehmen bestimmen wir die Parame-
ter Vitamin D und Parathormon. Das Parathormon wird 
von der Nebenschilddrüse gebildet. Das sind zwei klei-
ne Zellhäufchen, die neben den beiden Schilddrü-
senlappen lokalisiert sind. Daher der Name. Diese ha-
ben aber funktionell nichts mit der Schilddrüse zu tun. 
Signalisiert der Körper, dass bei Vitamin D-Mangel nicht 
genug Kalzium in der Blutbahn vorhanden ist, springt 
die Nebenschilddrüse sofort an und mobilisiert durch 
das Parathormon das Kalzium, was aus den Knochen 
herausgelöst wird. Besteht ein Vitamin D-Mangel im-
mer weiter fort, kann man noch so viel Milch trinken, 
Käse essen oder Kalzium-Brause trinken, der Mangel 
bleibt bestehen, da das Kalzium gar nicht aus dem 
Darm aufgenommen werden kann, und es verschwin-
det mit dem Stuhlgang in der Toilette. Für die Aufnah-
me von Kalzium brauchen Sie einen ausreichenden 
Vitamin D-Spiegel. Darauf schauen wir sehr penibel.  

Was empfehlen sie bei einem Mangel? 

Ist der Spiegel zu niedrig, verordnen wir Vitamin D. Das 
gibt es in verschiedenen Formen. Es wird flüssig oder in 
Tablettenform angeboten. Kombipräparate mit Kalzium 
sind bei mediterraner, abwechslungsreicher Ernährung 
nicht nötig. Am gängigsten sind Präparate von 1.000-
2.000 I.E. (internationale Einheiten) pro Tag. Es gibt 
auch hochdosiertes Vitamin D mit 20.000 I.E.. Dies 
braucht man allerdings nur, wenn der Spiegel ganz 
niedrig ist. Hier empfiehlt sich eine Aufsättigungsphase 
einmal wöchentlich über 1-2 Monate. Jedoch nicht 
nach dem Motto „viel hilft viel“ hoch dosiert durchs 
ganze Jahr, sondern nach der Aufsättigungsphase auf 
niedriger Dosierung umsteigen. Man muss den Vitamin 
D Spiegel auch nicht ständig kontrollieren, hier reichen 
die üblichen Check-Ups alle sechs Monate. Bei Patien-
ten, die einen signifikanten Mangel hatten, sollte man 
darauf achten, dass dieser auch ausgeglichen wird und 
auch bleibt. 

Kann es sein, dass ein 
Patient trotz hochdosier-
ter Vitamin D Einnahme 
einen zu niedrigen Vita-
min D-Spiegel hat? 

Ja, das kann auch sein, 
vor allem dann, wenn 
Vitamin D nicht ausrei-
chend resorbiert wird, 
also der Darm das nicht 
richtig aufnehmen kann. 
Denn existieren Verdau-
ungsprobleme wie z.B. 
Durchfall mit dünnen 
oder wässrigen Stühlen, 
kann das schon eine Rol-
le spielen. Auch hier ist es dann so, dass das Vitamin D 
ungebremst in der Toilette verschwindet. Da müsste 
man die Aufnahme von Vitamin D anders lösen. Not-
falls auch über ein aktives Vitamin D. Ist eine ausrei-
chende Nierenfunktion vorhanden, reicht das 25(OH) 
Vitamin D. Dann findet der letzte Aktivierungs-Schritt 
nur noch in der Niere statt. Wenn die Niereninsuffizienz 
soweit fortgeschritten ist, dass kein aktives Vitamin D 
mehr gebildet werden kann, geben wir das vollaktive 
Vitamin D, das Vitamin 1,25(OH) Vitamin D, auch Calcitri-
ol genannt. Auch schauen wir immer auf Begleitmedi-
kamente welche den Knochenstoffwechsel stark be-
einflussen können, wie zum Beispiel Kortison. Leidet 
ein Patient auch unter einer rheumatischen Erkrankung 
und muss Kortison einnehmen, dann muss man das 
immer im Hinterkopf haben. Kortison kann ganz stark 
zu einer Entmineralisierung des Knochens und somit zu 
einer Kortison-induzierten Osteopenie oder Osteoporo-
se beitragen. Bei transplantierten Patienten spielt das 
ebenfalls eine große Rolle. Eine Knochendichtemes-
sung sollte daher alle 2 Jahre durchgeführt werden – 
auch ein wichtiger Untersuchungsbefund. 

Ist ein Patient, der ein vollaktives Vitamin D braucht, 
immer dialysepflichtig oder kann das auch vorher 
passieren?  

Das kann auch schon vorher sein. Nehmen wir z.B. den 
Laborwert Kreatinin, der die Nierenfunktionsschwäche 
anzeigt. Leider ist dieser Wert kein guter Biomarker. 
Denn schon bei minimal auffälligen Werten (Normwert: 
0,4 und 0,8 Milligramm pro Deziliter) wissen wir, dass 
mindestens schon 60% des Nierengewebes geschädigt 
ist. Das bedeutet, dass schon in dieser Phase im Prinzip 

Dr. Markus Cybulla 

Weiter nächste Seite 
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Vitamin D in der Niere nicht mehr ausreichend gebildet 
werden kann. 
Daher müssen wir von Anfang sehr drauf achten, dass 
ein Vitamin D-Mangel wieder ausgeglichen wird. Man 
muss verhindern, dass eine Entmineralisierung der 
Knochen entsteht. Denn dieser Prozess findet ja sozu-
sagen im Verborgenen statt und tut nicht weh. Die 
Überraschung ist aber groß, wenn man irgendwann im 
Alter von 60 oder 70 Jahren bei einer Knochendichte-
messung feststellt, dass eine massive Osteoporose 
besteht. Oft ist das ein Befund nach einem spontan 
aufgetretenen Knochenbruch ohne Trauma.  
Daher schauen wir schon sehr früh auf diese Stoff-
wechselprozesse und begleiten die Patienten. Die Er-
krankung MF selbst hat eigentlich keinen Einfluss auf 
den Vitamin D Stoffwechsel. Es sind eher unsere Le-
bensumstände und die sekundären Organbeteiligun-
gen, wie eben die Nierenbeteiligung, die dafür verant-
wortlich sind.  

Sollte man Patienten, die schon lange hochdosiertes 
Vitamin D nehmen, raten, sich weiter untersuchen zu 
lassen? 

Ja auf jeden Fall. Denn zu viel ist auch nicht gut und 
kann zu Problemen führen. Es sind die vier Parameter, 
die wir Nephrologen gut im Auge behalten: Vitamin D, 
Parathormon, Kalzium und Phosphat. Eine harmlose 
Vitamin D Substitution hilf meist, die entsprechenden 
Werte im Lot zu halten. Dies sollte aber auf jeden Fall 
unter regelmäßiger Kontrolle erfolgen. Bleibt trotz die-

ser Bemühungen das Vitamin D unten, muss man da-
ran arbeiten, die Ursache zu finden 

Gibt es andere Möglichkeiten, als mit Sonne und Er-
nährung alles abzudecken? 

Der beste Stimulus für einen stabilen Knochen ist kör-
perliche Bewegung, also Sport. Laufen oder Joggen 
mit den Stoßbelastungen auf den Bewegungsapparat 
sind ausschlaggebend, dass der Knochen stark und 
stabil bleibt. Das extreme Gegenbeispiel zu den norma-
len täglichen körperlichen Belastungen ist das Leben in 
der Schwerelosigkeit im Weltall. Obwohl Astronauten 
auf der ISS in der Schwerelosigkeit täglich trainieren, 
damit die Muskulatur keine Muskelmasse verliert, bau-
en die Knochen trotzdem erheblich ab. So dürfen sie 
nach der Landung auf der Erde zunächst nicht laufen, 
da Spontanbrüche auftreten können. Sie müssen erst 
wieder trainieren, um wieder zu einer normalen Kno-
chenstabilität zu kommen. Wir kennen das alle, wenn 
man eine Woche krank im Bett war. Dieser Verlust an 
starker Knochensubstanz findet ganz schnell statt. Der 
beste Weg fit zu bleiben ist Bewegung. Da helfen auch 
leichte Übungen, die man bis ins hohe Alter machen 
kann.  

Wie denken Sie über Nierenbiopsien bei Fabry-
Patienten?  

Ich sagte bereits, dass der Kreatininwert zur Einschät-
zung der Nierenfunktion nicht so ein guter Biomarker 
ist. Warum ist das so? Weil er praktisch erst auffällig 

FOS und andere Register 

FOS, Fabry Outcome Services, ist ein Patientenregister von Takeda, Gegründet wurde es von Shire dem ur-
sprünglichen Hersteller des Medikamentes Raplagal. Shire ist heute Teil von Takeda. 

Mit Beginn der Replagal-Therapie startete der Hersteller eine Studie, um das Verständnis des natürlichen Ver-
laufs der Erkrankung zu verbessern. die langfristige Wirksamkeit und Sicherheit der Enzym-Ersatz-Therapie 
(EET) zu bewerten, und das klinische Management betroffener Patienten zu verbessern. Da es die Therapie mit 
Replagal seit 2001 gibt, ist das Register zwischenzeitlich sehr umfangreich. Hier stehen Daten von über 4.000 
Patienten aus mehr als 20 Ländern zur Verfügung. Dies ist ein sehr wichtiger Wissensschatz für Mediziner. 

Auch Sanofi-Genzyme führt seit knapp 20 Jahren ein Patientenregister zu der Fabrazyme-Therapie. Es heißt 
Fabry Registry. Auch diese Daten stammen von sehr vielen Patienten. Das Register wird als Begleitstudie 
ebenfalls international gepflegt und geführt. 

Ebenso gibt es von Amicus ein Patientenregister namens followME zu der Galafold-Therapie. Da diese Thera-
pieform noch recht jung ist, gibt es hier noch nicht so viele Daten. Allerdings wird es auch international geführt. 

Diese anonymisierten Daten stehen unter bestimmten Voraussetzungen Medizinern zur Verfügung. Hier kön-
nen sie auf bereits vorhandenes Wissen zugreifen, vergleichen und lernen. 
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Weiter nächste Seite 

wird, wenn mehr als 60% des Nierengewebes schon 
geschädigt ist. Wir wünschen uns eher ein Frühwarn-
system, einen Biomarker, der schon anzeigt, wenn die 
ersten Zellen kaputt gehen. Dann wäre auch eine Früh-
erkennung der Fabry-Nephropathie möglich. Damit 
würden Nierenpunktionen überflüssig, aber so einen 
Marker haben wir leider noch nicht.  

Gibt es da Forschung? 

Ja, überall auf der Welt wird nach Biomarkern ge-
forscht. Es gibt auch immer wieder kleine Erfolge, so 
wurde auch das LysoGb3 gefunden. Es ist das Abbau-
produkt des Gb3, mit dem wir feststellen können, ob 
die Therapie effektiv ist oder nicht. Aber wir lernen mit 
diesem neuen Biomarker noch, denn nicht immer sind 
die Befunde eindeutig. Obwohl Patienten berichten, 
dass sie sich gut therapiert fühlen, sinkt das LysoGb3 
nicht immer. Es gibt sogar Situationen, bei denen der 
LysoGb3 Spiegel sogar steigt, obwohl die Patienten 
sagen, sie haben jetzt überhaupt keine Schmerzen 
mehr und alles sei perfekt. Hier wissen wir noch nicht 
so ganz, warum das so ist. Wir Ärzte oder Wissen-
schaftler sind in diesen Situationen nicht zufrieden, da 
wir immer gerne wissen wollen, warum das so ist. 
Durch Forschung wollen wir besser werden. 

Ist die Nierenbiopsie somit Ihr Frühwarnsystem? 

Ja. Ich bin ein großer Verfechter der Biopsien! Ich 
schaue immer ganz neidisch auf die Kardiologen mit 
ihren MRT-Bildern vom Herzen. Sie können durch das 
MRT sehr früh erkennen, ob im Herzmuskelgewebe 
schon Vernarbung stattgefunden hat – obwohl das 
Herz noch gar nichts an Leistung eingebüßt hat! Das 
hätte ich gerne auch für die Nieren, denn wenn der 
Kreatininwert schon bei 1,2 mg/dl gemessen wird und 
Eiweiß im Urin zu sehen ist, ist es eigentlich schon zu 
spät, der Nierenschaden ist schon da. Deswegen emp-
fehle ich eine frühe Nierenpunktion, gerade bei Patien-
ten, deren Nierenfunktion noch normale Werte zeigen. 
Einige Kollegen finden das überflüssig, weil man ja die 
Diagnose Morbus Fabry kennt, also wofür denn noch 
eine Punktion?  
Aber mit dem Wissen, ob eine Nierenbeteiligung vor-
liegt oder nicht, kann ich Therapieentscheidungen frü-
her treffen, die ich ohne Biopsie nicht treffen könnte. In 
Zukunft kann dieser Umstand noch viel wichtiger wer-
den, weil wir wahrscheinlich noch viel mehr Therapie-
Möglichkeiten bekommen werden. Hier kann es dann 
zu individualisierten Therapie-Ansätzen kommen. Für 
den einen Patienten wird die Enzymersatz-Therapie 
eher passen, für den nächsten vielleicht die Substrat-

Reduktion-Therapie oder die Therapie mit Chaperonen 
und für einen anderen vielleicht sogar die Gentherapie. 
Ich kann mir sogar vorstellen, dass es irgendwann auch 
über die mRNA, ähnlich der Covid-19 Impfung, Ansätze 
geben wird.  

Sind Biopsien gefährlich? 

Von unserem heutigen Stand und Möglichkeiten aus-
gehend, können wir das Risiko klein halten, so ist sie 
weder gefährlich noch schmerzhaft. Aber die Nieren-
punktion ist ein invasiver Eingriff und bei jedem invasi-
ven Eingriff, kann auch immer etwas Unvorhergesehe-
nes passieren. Im letzten Herbst wurde eine Studie zu 
Nierenbiopsien veröffentlicht. Aus dieser Studie geht 
hervor, dass bei über 120.000 Nierenpunktionen das 
Risiko des Organverlustes oder sogar daran zu verster-
ben bei 0,03 Prozent liegt. In dieser Zahl sind aber vor 
allem schwerstkranke Menschen, Patienten der Inten-
sivstationen oder solche mit Blutungsrisiken enthalten.  
In solchen Fällen mit diesen Risiken würden wir so-
wieso nicht punktieren. Wir machen Biopsien stationär 
und ultraschallgesteuert und haben hierfür ein standar-
disiertes Verfahren zur Überwachung. Es ist wirklich ein 
Frühwarnsystem, um zu sehen ob schon Ablagerungen 
in der Niere sind oder nicht. Sind Ablagerungen nach-
weisbar und ist Proteinurie schon da, weiß ich, dass die 
Proteinurie von den Ablagerungen kommt. Wir haben 
seit 20 Jahren FOS (siehe Info-Box), solange bin ich 
auch schon dabei. Hier haben wir wunderbare Daten 
und wissen, wenn wir zu lange warten, können wir mit 
unserer Therapie gar nicht mehr so viel ausrichten. Die 
Nieren sind schon soweit geschädigt, dass die Nie-
reninsuffizienz und die Verschlechterung trotz Therapie 
weiter fortschreiten. Das muss nicht sein, ich muss viel 
früher anfangen! 

Wann würden Sie eine Biopsie empfehlen? 

Nicht im frühen Kindesalter, aber bei Jugendlichen teil-
weise schon. Spätestens dann, wenn Eiweiß im Urin 
auftaucht, will man wissen, ob dieses durch Ablagerun-
gen von Gb 3 verursacht wird oder ob noch möglicher-
weise eine andere Nierenerkrankung dahintersteckt. 
Das gibt es auch. Wichtig ist das histologische Untersu-
chungsergebnis. Das ist entscheidend. Ich habe auch 
schon junge Patienten punktiert. Und da konnten wir 
sogar bei Patienten, die noch keine Proteinurie hatten, 
teils massive Einlagerunen von Gb3 nachweisen! Da 
wird die Biopsie mit ihrem Befundergebnis zu einem 
echten Wissensschatz! Denn das Ziel ist, eine fort-
schreitende Nierenschwäche zu verhindern. 
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LESER-BRIEFE 

Leserbrief zum TOP-THEMA Schmerz 
(Dezember 2020) 

Herausgelesen habe ich, dass die Medizin offensicht-
lich sehr wenig Wissen darüber hat, wie Schmerz ent-
steht. Jetzt wird auch klar, warum man sich durch die 
ganze Palette der Schmerz-Medikamente arbeiten 
musste um dann ernüchtert festzustellen, dass keines 
wirklich hilft.  

Mit welchem Recht kann die Medizin dann Menschen 
verurteilen indem sie behauptet ein Schmerz sei psy-
chosomatisch. Man wird verurteilt als Simulant oder gar 
als Lügner abgestempelt, wird belächelt und mit Anti-
depressiva gefüttert. Irgendwann traut man sich nicht 
mehr darüber zu sprechen wird also auch noch Mund-
tot gemacht. Hier muss sich dringend etwas ändern! 

In dubio pro reo - Im Zweifel für den Angeklagten 

 

Feedback aus dem Stammtisch zum TOP-
THEMA Schmerz  

Die Leser waren doch erstaunt, dass so viele Zusam-
menhänge noch gar nicht richtig bekannt sind. Irgend-
wie hatten sie das anderes erwartet. Hier waren sich 
die Stammtisch-Teilnehmer alle einig. Trotzdem haben 
sie sich gefreut, dass gerade zu diesem Thema wirklich 
viel geforscht wird. Alle hoffen, dass die Zusammen-
hänge erklärbarer werden und dadurch den Patienten 
früher geholfen werden kann. 

Allgemeines Feedback 

Guten Tag Herr Dr. Wilden, 

Heute möchte ich mich ganz herzlich bei Ihnen und 
Frau Sippel bedanken für ihre tolle Arbeit und die sehr 
informativen Newsletter. 

Ich fühle mich dadurch doch irgendwie zugehörig zu 
der Fabry Community. 

Mein Ansprechpartner ist seit meiner Diagnose die Villa 
Metabolica ich hoffe das dieses Zentrum doch erhalten 
bleibt, wenn auch mit teilweise neuen Ärzten. 

Nochmals vielen Dank und eine schöne Adventzeit 
wünscht, 

MP  

(Anmerkung: Die Villa Metabolica bleibt bestehen, sie 
ist Anlaufstelle für viele seltene Erkrankungen.) 

 

Kritik und Lob helfen uns, den Newsletter für Euch 
interessant zu halten.  

Auch Vorschläge für unsere TOP-THEMA-Rubrik sind 
Willkommen! Hier sollen Zusammenhänge erklärt 
werden, die Ihr schon immer wissen wolltet und nie 
ausführlich erklärt bekommen oder ganz verstanden 
habt. 

Gibt es darüber Studien? 

Ja, sogar recht gute zum Beispiel von einer Kollegin 
aus Norwegen. Sie hat Kinder im Verlauf von mehreren 
Jahren zwei- oder dreimal punktiert. So konnte sie zei-
gen, dass sich Gb3-Ablagerungen durch die Enzymer-
satz-Therapie abgebaut haben. Außerdem konnte sie 
einen weiteren Abbau, oder auch wieder, je nach Medi-
kament, eine Zunahme der Ablagerungen beobachten. 
Sie hat praktisch eine Verfolgung des Therapieverlau-
fes gemacht, um zu sehen, ob wir aus nephrologischer 
Sicht erfolgreich sind oder nicht. Das sind wichtige Er-
kenntnisse. 

Empfehlen Sie auch solche Verlaufskontrollen? 

Nicht unbedingt. Aus wissenschaftlicher Sicht interes-
siert mich das natürlich schon. Die Indikation für einen 
solche Eingriffe sollte stimmen. Ich würde keine Biop-
sien machen, wenn es nicht notwendig ist. Ein Herz 
MRT würde man auch nicht machen, wenn es nicht 
sein muss. Das Kontrastmittel könnte ja auch auf die 
Nieren gehen. So muss man immer etwas abwiegen. 

Natascha Sippel 
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… einen Social Media-Fan, 

der uns bei unserem dringend anstehenden Projekt 
unterstützt. Wir wollen unseren Facebook-Account 
aktivieren und attraktiver machen! Wir haben eine 
ganz gute Vorstellung davon, wie es werden soll – 
leider aber kaum Zeit, diese umzusetzen. Deswe-
gen suchen wir eine Frau/Mann, der wirklich 

Spaß am Posten bei Facebook hat! 

Wir streben einen Post pro Woche an, wenn das 
gut läuft auch zwei Posts. Eigentlich hat das nicht 
direkt etwas mit der Arbeit der Selbsthilfegruppe zu 
tun, daher hoffen wir, jemanden zu finden, dessen 
Leidenschaft das Posten und Beobachten von Likes 
an sich ist. Hier sind besonders auch junge Men-
schen gefragt, die sich in dieser Welt schon etwas 
heimisch fühlen. 

Voraussetzung: Erfahrung beim Posten von Vorteil; 
der Wille, mindestens ein Jahr am Ball zu bleiben! 

... einen neuen Kassenwart. 

Dirk Vohwinkel, unser Kassenwart seit der ersten 
Stunde, möchte nach 20 Jahren sein Amt im kom-
menden Jahr weitergeben. Wir sind dankbar, dass 
er diese Arbeit so lange gemacht hat! Hier war si-
cher auch vorteilhaft, dass Dirk bei einer Bank ar-
beitet. Auch hier möchten wir unsere Vereinsarbeit 
etwas verlagern. Unser Wunsch ist, die Mitglieder-
verwaltung zukünftig über ein Bankprogramm lau-
fen zu lassen. Als Sparkassen-Kunde hätten wir 
hier gute Möglichkeiten. Auch hier fehlte uns bisher 
die Zeit, dieses Projekt umzusetzen. Ideal wäre 
vielleicht einen anderen Sparkassen-Mitarbeiter zu 
finden, der uns hier zukünftig unterstützen kann. 
Natürlich freuen wir uns auch über jeden anderen 

Buchhaltungsfan, der uns unterstützen 

würde. Ein großer Vorteil bei der Amtsübernahme 
ist, dass Dirk uns als Mitglied natürlich erhalten 
bleibt und die- oder denjenigen gut einarbeiten 
kann und auch danach für Fragen zur Verfügung 
steht. 

Voraussetzung: dieses Amt nicht nur zwei Jahre 
übernehmen zu wollen (Wunsch) 

Wir suchen dringend ... 

MFSH-AKTIVITÄTEN 

Bitte meldet euch bei Natascha (0176 – 6097 3408 oder n.sippel@fabry-shg.de) 
oder Berthold ( 02473 – 9376 488 oder b.wilden@fabry-shg.de). 

Projektarbeit als Zukunftsmodel in der Selbsthilfegruppe könnte die Lösung sein! Wir haben an-
gefangen unsere Arbeit in der Selbsthilfegruppe etwas aufzuteilen. So kann sich jeder auf sei-
nen Part konzentrieren und muss nicht die ganze Gruppenarbeit im Kopf haben. Der Kassenwart 
kümmert sich dann um die Kasse und der Sozial-Media-Fan sollte überwiegend für das Posten 
zuständig sein. Er bekommt die Inhalte von uns, sodass ein wöchentlicher Post online gehen 
kann. So wäre die zu investierende Zeit überschaubar und man ist nicht für alles mitverantwort-
lich. Wir hoffen doch sehr, dass gerade junge Leute hier mit ihren Erfahrungen trumpfen und 
sich gleichzeitig durch diese Arbeit ihre Vita etwas aufwerten können. 
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Wie im Vorwort berichtet, ist die 1. MFSH Familien- und 
Patientenkonferenz nicht nur unserer größtes Projekt 
für dieses Jahr, sondern auch unser Herzensthema. Wir 
haben sehr viel Zeit damit verbracht und ein wunder-
bares Programm aufgestellt. Wir konnten tolle enga-
gierte Ärztinnen und Ärzte dafür gewinnen, haben Re-
ferenten für Groß und Klein, sowie Mentaltrainer ge-
bucht, das Hotel reserviert und Sponsorengelder sam-
meln können! Leider mussten wir uns nun entscheiden, 
ob wir diese Veranstaltung im Juni stattfinden lassen 
können.  

Wir wollen natürlich, dass es richtig gut wird. Am bes-
ten wäre es, wenn alle die daran teilgenommen haben, 
nicht nur unbedingt wieder kommen möchten, sondern 
auch andere Betroffene dazu animieren. 

In der letzten Ausgabe haben wir bereits angekündigt, 
dass tatsächlich vier Tage auf dem Programm stehen. 
Hiervon soll der erste und letzte Tag jeweils nur zur 
entspannten An- und Abreise dienen, damit auch dieje-
nigen von euch teilnehmen können, die eine Reise an-
strengt. An diesen Tagen steht nur ein gemeinsames 
Abendessen bzw. Frühstück auf dem Programm. An 
den beiden anderen Tagen haben wir ein sehr interes-
santes, informatives und abwechslungsreiches Pro-
gramm erstellt. Außerdem wird es viel Zeit geben, sich 
kennenzulernen und auszutauschen. Es gibt extra eine 
„Jugendstunde“, bei der Kinder und Jugendliche Zeit 
und Raum habe ihre eigenen Fragen zu stellen. Ein 
kleines Erlebnis-Programm für die jungen Patienten 
und Geschwister ist auch geplant. 

Damit sich jeder die Veranstaltung auch leisten kann, 
haben wir nur einen ganz geringen Selbstkostenbeitrag 
angesetzt und übernehmen die Fahrtkosten. Die Ver-
anstaltung ist nicht nur für Mitglieder, sondern für alle 
Fabry-Patienten und ihre Familien gedacht. Nicht-
Mitglieder zahlen auch nur etwas mehr.  

Bei einer so großen Veranstaltung werden im Vorfeld 
Verträge mit Fristen geschlossen – jetzt mussten wir 
beurteilen, ob wir diese einhalten können. Wir mussten 
nach bestem Wissen und Gewissen entscheiden, ob 
wir es versuchen oder den Termin verschieben. Die 
derzeitige Corona-Situation ist, wie ihr alle wisst, leider 
nicht gerade rosig. Wir hängen noch im Lock-Down, es 
gibt neue und hochansteckende Mutationen und die 

Impfungen finden deutlich langsamer als gehofft statt. 
Obwohl es viele Bemühungen zum Thema gibt, wer-
den nicht alle „Seltenen“ früher als im Impfprogramm 
vorgesehen geimpft werden. 

Da wir für die Familien-Konferenz mangels Brückenta-
gen und nicht so guten Corona-Prognosen keinen gu-
ten Alternativ-Termin in diesem Jahr fanden, haben wir 
uns entschlossen, die Konferenz auf das Jahr 2022 zu 
verschieben. Wir haben auch einen neuen Termin auf 
dem Plan, müssen diesen jedoch erst wieder mit Hotel 
und Referenten absprechen. Sowie der Termin steht, 
veröffentlichen wir ihn auf unserer Homepage und un-
sere Mitglieder werden angeschrieben. Bis zum nächs-
ten Newsletter wird er feststehen. 

Wir mussten diese endgültige, unglaublich schwere 
Entscheidung treffen. Wir hoffen, dass ihr hinter uns 
steht und das Ergebnis mittragt. Wir schlugen uns mit 
Bauchweh und schlaflosen Nächten durch, verfolgten 
die täglichen Nachrichten – und mussten nun den Ter-
min absagen. Wir können gar nicht sagen, wie leid uns 
das tut.  

Alternativ planen wir eine kleine Online-Veranstaltung. 
Als Termin hierfür ist Samstag, der 8. Mai 2021, geplant. 
Auch hier unterstützt uns die Eventstürmer Agentur. Sie 
bieten kleine persönliche Technik-Checks im Vorfeld 
an und helfen jedem, der daran teilnehmen möchte, 
dass es auch funktioniert.  

1. MFSH Familien– und Patientenkonferenz 

MFSH-AKTIVITÄTEN 
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Soziales 

Änderungen im Jahr 2021 
In diesem Newsletter wollen wir die neue Rubrik 
„Soziales“ starten. Hier findet ihr Tipps, Ratschläge und 
Empfehlungen,  die ich aus meinen Workshopbesu-
chen zusammentrage. Richtige Rechtsberatungen sind 
jedoch den Fachverbänden vorbehalten. Heute berich-
te ich euch von den angepassten Pauschbeträgen 
(Steuerfreibeträgen) in Bezug auf den GdB (Grad der 
Behinderung) und der ambulanten Pflege. Außerdem 
gibt es Information zum Kurzarbeitergeld. 

Ab 01.01.2021 gelten neue Behindertenpauschbeträge. 
Nun gilt bereits ab einem GdB von 20 ein Pauschbetrag 
von 385€. Ab einem GdB von 30 erfolgt eine Verdop-
pelung der Pauschbeträge (GdB 30 620€ bis GdB 100 
2.840€). Die Erhöhung des GdB erfolgt jetzt in 10er-
Schritten und nicht wie bisher in 5er-Schritten. Bei ei-
nem GdB unter 50, entfallen nun alle Bedingungen, um 
den vollen Pauschbetrag zu erhalten. Weiterhin gibt es 
jetzt ein behinderungsbedingter Fahrkosten-
Pauschbetrag von 900€ ab einem GdB von 80 bzw. 
von 70 beim Vorliegen des Merkzeichens „G“. Liegen 
die Merkzeichen "aG", Merkzeichen "Bl" oder Merkzei-
chen "H" vor, erhöht sich dieser auf 4.500€. Der Einzel-
nachweis entfällt. Nähere Auskünfte gibt es den Ver-
sorgungsämter oder bei den Sozialverbänden wie bei-
spielsweise dem VdK (www.vdk.de) oder dem SoVD 
(www.sovd.de). Diese Verbände helfen auch ihren Mit-

gliedern bei Neubeantragung bzw. Höherstufung des 
GdB`s. 

Auch bei Pflegesachleistung, Pflegegeld und Tages-
geld ändert sich etwas. Ab dem 01.07.2021 erfolgt eine 
Erhöhung in den einzelnen Pflegegraden um ca. 5%. 
Weitere Information gibt es bei den Sozialverbänden 
und bei den Krankenkassen. 

Das Abgabedatum der Steuererklärung 2020 ist dies-
mal der 31.08.2020. Wer im letzten Jahr durch Covid 19 
zu seinem Lohn bzw. Gehalt noch Kurzarbeitergeld be-
zogen hat, muss eine Steuererklärung abgeben, weil es 
eine Lohnersatzleistung ist. Das bedeutet, diese Lohn-
ersatzleistung unterliegt dem Progressionsvorbehalt 
und es kann passieren, dass man keine Steuerrücker-
stattung bekommt, sondern mit eine Nachzahlung 
rechnen muss. Leider gibt es aus dem Bundesministe-
rium der Finanzen keine positiven Signale, um dieses 
ab zu mildern. 

Das soll es für heute erstmal gewesen sein. Wenn ihr 
Fragen habt, stehe ich euch natürlich zur Verfügung 
unter 0174 — 9895 947 oder d.landgraf@fabry-shg.de. 
Wie gesagt, Tipps, Empfehlungen und Ratschläge kann 
ich euch geben. 

Euer Dieter  

Digitaler Fabry Frauen Workshop am 26. Juni 2021 

Wir freuen uns, dass der Termin für den nächsten Online-Fabry-Frauen-Workshop von Sanofi-Genzyme fest-
steht! Wie immer wird es Vorträge zu verschiedenen Fabry-Themen von unterschiedlichen Ärzt/innen geben. 
Ihr habt nicht nur die Möglichkeit zuzuhören, sondern auch Fragen zu stellen. Hier erfahrt ihr Neuigkeiten und 
Zusammenhänge werden verständlich erklärt. Es wird auch eine kleine Auflockerungs-Einheit durch einen 
Coach geben. Wir sind schon sehr gespannt auf das Programm! 

Der Ablauf ist immer sehr angenehm. Während den Vorträgen hört man lediglich die Referentin und hat das 
Gefühl, alleiniger Zuhörer zu sein. Der gegenseitige Austausch findet in Kleingruppen statt, sodass jeder zu Wort 
kommen kann und niemand überfordert ist. 

Hier haben alle Frauen die Möglichkeit teilzunehmen. Gerade solche, die nur schwer weite Wege bestreiten 
können, haben hier einen echten Gewinn. Am besten schon jetzt vormerken lassen! Die Teilnahme ist kostenfrei. 
Das Programm wird noch bekanntgegeben. Frau Brandt von Eventstürmer bietet meist im Vorfeld einen  
Technik-Check an. Ihr braucht dazu einen PC, Laptop oder Tablet mit Kamera und Mikrofon und eine stabile In-
ternet-Verbindung. 

Vormerken per E-Mail an:  k.brandt@die-eventstuermer.de 

Traut euch – zur Übung eignen sich übrigens unsere Online-Stammtische hervorragend!  
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PORTRÄT FABRY-ZENTRUM 

 

Klinik Campus Charité-Mitte 

Charitéplatz 1 

10117 Berlin 

Zentrum Kompetenzzentrum Morbus Fabry 

030 — 450 514 124 

barbara.mauder@charite.de 

oder 

030 — 450 614 007 

sima.canaan-kuehl@charite.c 

Homepage https://nephrologie-
intensivmedizin.charite.de/fuer_patienten/
sprechstunden/morbus_fabry_zentrum/ 

Leitung Dr. Sima Canaan-Kühl 

Fabryzentrum seit 2003 

Patientenanzahl 120 

Team vor Ort 2 Ärzte & mehrere Schwestern 

Andere seltene Erkrankungen nicht im Fabry-Zentrum 

Studien im Zentrum ja 

Forschung im Zentrum nein 

Patiententreffen ja, seit 2005 

Steckbrief Fabryzentrum 

Die Charité Berlin gehört wohl mit 
zu den bekanntesten Kliniken der 
Welt. Vor knapp 20 Jahren gründe-
te Dr. Sima Canaan-Kühl das Fabry
-Zentrum. Anfangs noch im 
Virchow-Klinikum, zwischenzeitlich 
in Mitte. Beide gehören jedoch 
heute zur Charité. Zu der Frage, wie 
sie auf das Fabry-Thema aufmerk-
sam wurde, erklärt sie: „Über einen 
jungen Patienten.“ Damals habe sie 
die nephrologische Ambulanz ge-
leitet, in der ein junger Mann lande-
te, der schon eine lange Odyssee 
hinter sich hatte und viele Diagno-
sen mitbrachte. „Er wurde lange 
mit Cortison behandelt, denn es 
hieß rheumatoide Arthritis oder ju-
wenile Arthritis (Kinderarthritis). Er 
hatte auch diese Hauterscheinun-
gen, die keiner richtig deuten konn-
te. Bis man einmal dahinter kam, 
dass er Morbus Fabry hatte,“ erin-
nert sie sich. Da erkannte sie, dass 
diese Patienten immer irgendwie 
übersehen oder von einem zum 
anderen gereicht werden, es im-
mer hieße: „unklar, unklar“ und sich 
niemand so richtig damit beschäfti-
gen wollte. „Ich dachte, dass es 
sinnvoll ist, sich darauf zu konzent-
rieren und dem ganzen einen Na-
men zu geben. „Wir haben mit viel-
leicht fünf Patienten gestartet“, lä-
chelt sie. Für sie war immer klar, 
dass die Patienten interdisziplinär 
behandelt werden müssten. Zwi-
schenzeitlich seien es schon über 
120 Patienten. „Es war wichtig, von 
Anfang an eine gewisse Kontinuität 
zu haben,“ betont Dr. Canaan-Kühl. 
Schon damals sah sie den Vorteil 
darin, Patienten von immer glei-
chen Ärzten aus unterschiedlichen 
Fachrichtungen untersuchen zu 

ren, gibt es Überweisungen mit 
klaren Ansagen, wie die Untersu-
chung mit der Spaltlampe durch-
zuführen. Die MRT´s machen die 
Radiologen mit denen wir sehr gut 
zusammenarbeiten. „Bis von zwei 
Jahren haben wir die Check-Up´s 
überwiegend stationär abgewi-
ckelt. Die Kassen möchten das 
nicht mehr, daher versuchen wir, 
alles an einem Tag hinzubekom-
men“, erklärt sie. „Natürlich gibt es 
auch begründete Ausnahmen, wie 
zu weite Wege oder körperlich 
nicht so belastbar“, fügt sie noch 
hinzu. Die Entwicklung habe erge-

lassen und gewann neben dem 
Kardiologen weitere Kollegen da-
für. Auch Kinder werden im Zent-
rum behandelt, allerdings von einer 
Pädiaterin. Oft seien dies schon die 
Kinder ihrer Patienten. Nur wenige 
Patienten erhalten ihre Infusionen 
im Zentrum, manche seien bei nie-
dergelassenen Ärzten und viele in 
Heimtherapie. Dieser Anteil sei seit 
der Pandemie auch nochmal ge-
stiegen. 

Der Ablauf der Check-Up´s ist den 
Standards angepasst. Vieles findet 
im Zentrum statt. Für manche Un-
tersuchungen, wie Augen- und Oh-

Das Kompetenzzentrum Morbus Fabry an der Charité Berlin  
- Gegründet unter der Leitung von Dr. Sima Canaan-Kühl 
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ben, dass in ihrem Zentrum nur 
Fabry-Patienten sind. Die anderen 
lysosomalen Speichererkrankun-
gen sind in der Endokrinologie. 
Aber bei ihnen sei auch die ne-
phrologische Ambulanz. Daher gä-
be es viele, auch seltene, Nierener-
krankungen bei ihnen im Zentrum. 

Zu Corona-Zeiten, erklärt Dr. 
Canaan-Kühl, gibt es Online-
Sprechstunden, dies würde gut 
funktionieren und sicher auch nach 
Corona weiter existieren. 

Zu Forschungszwecken sitze sie 
nicht mehr im Labor, jedoch laufen 
immer Studien – auch international 
im Zentrum. „Patiententreffen fin-
den schon seit 2005 statt und kom-

men immer gut an. Das letzte war 
wegen Corona nur Online. Es konn-
ten allerdings nicht alle so teilneh-
men, wie sie es gerne gehabt hät-
ten. Daher wird das nächste Treffen 
im November als Hybrid-
Veranstaltung geplant,“ freut sie 
sich schon. 

Dr. Canaan-Kühl berichtet noch von 
guter Zusammenarbeit mit vielen 
anderen Zentren. Es gibt immer 
wieder gemeinsame Projekte. Auch 
die internationale Zusammenarbeit 
ist für sie wichtig. Ihr Wunsch oder 
ihre Vision ist, viel zu digitalisieren. 
Eine Plattform, ähnlich einem Re-
gister für Morbus Fabry Patienten 
zu erstellen. Das würde vielen hel-
fen und vieles erleichtern.  

Dr. Sima Canaan-Kühl 

Wir hatten auf unserer Mitglieder-
versammlung im März 2020 unse-
ren Tätigkeitbericht vorgestellt. 
Seitdem ist viel passiert. Im Rück-
blick zeigt unser Kalender 27 Ter-
mine. Darunter waren Patienten-
treffen, Gespräche mit Vertretern 
von Firmen, Workshops und nicht 
zuletzt Interviewtermine für unse-
ren Newsletter. Viele davon natür-
lich wegen Corona online. Insbe-
sondere haben wir unsere Stamm-
tischtreffen „ins Internet verlegt“. 
Beim letzten richtigen Stammtisch-
treffen am 26. September in Mainz 
war die Resonanz wegen Corona 
nicht so groß, sodass wir uns bis 
auf weiteres zweimal im Monat per 
Zoom-Meeting treffen. 

Natascha konnte einige Interviews 
für den Newsletter noch persönlich 
halten, aber auch hier war immer 
wieder die Online-Variante nötig. 
Dafür gab es mehrere Präsent-
Veranstaltungen bei der SphinCS in 
Hochheim. Einige Gespräche wa-

bindung. Hier gab es Vorstellungs-
gespräche und das Projekt kommt 
langsam in Bewegung, wie wir im 
letzten Newsletter bereits berichtet 
haben. Inzwischen haben die neu-
en Lotsen ihre Arbeit aufgenom-
men und die ersten Patienten be-
sucht! Wir werden euch hier auf 
den Laufenden halten. Eine ganz 
neue Erfahrung war die Aufnahme 
eines Podcast zusammen mit Frau 
Prof. Kurschat in Köln zum Thema 
Morbus Fabry. Dieser ist Teil einer 
ganzen Serie, die im Laufe des 
Jahres online gestellt wird. Sobald 
das geschehen ist, werden wir 
euch den Link zur Verfügung stel-
len. 

Dieter hat sich vorwiegend um das 
Thema „Sozialrecht“ gekümmert 
und dazu einige Workshops ge-
sucht und die entsprechende Be-
richterstattung im Auge behalten. 
Mehr dazu in seinem Artikel auf 
Seite 9. 

ren für unseren Newsletter und 
unsere MFSH Projekte, die anderen 
im Zusammenhang mit dem Lyso-
NET. Hier ist ein wichtiges Thema 
„Heimtherapie als Kassenleistung“ 
voranzutreiben. Da gibt es unter-
schiedliche Ansätze. Es gibt viele 
Patienten, die sich einen offiziellen 
Anspruch auf Heimtherapie wün-
schen würden. Gleichzeitig wäre es 
gut, wenn Infusionen beispielswei-
se nach einem festen Schema ver-
gütet würden. Sogar die Pharmafir-
men haben ein berechtigtes Inte-
resse daran. Jedoch muss ich klar 
sagen, dass man hier keine kleinen 
Räder in Bewegung setzen will, 
sondern eher ein Riesenrad. Auch 
wenn hier ein paar wirklich enga-
gierte Leute dabei sind und wir von 
einem Anwalt unterstützt werden, 
ist ein so großes Projekt, dass ich 
manchmal denke, wir sind zu klein 
dafür.  

Bertholds Termine standen oft mit 
dem Fabry-Lotsen-Projekt in Ver-

MFSH-Jahresrückblick 

 

Natascha Sippel 
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MEINE FABRY-GESCHICHTE 
 

Ein Leben lang nicht Ernst genommen 
- Trotz schwerer Symptome die Hoffnung nicht aufgegeben 

Tabea S. (53 Jahre, Name geändert) liebt ihren Mann, ihren immer hungrigen Kater und verbringt 
gerne Zeit in der Natur. Kochen und Backen sind ihre Leidenschaft. Ihre Jahrzehnte andauernde 
Suche nach der Ursache ihrer Probleme, zeigt nicht nur, wie schwierig und frustrierend diese 
Wege sind, sondern auch wie vielfältig und unterschiedlich Fabry-Symptome sein können. 

Seit wieviel Jahren wissen Sie, dass Sie Morbus Fabry 
haben? 

Seit November 2018, da war ich 51 Jahre alt. Also seit 
etwas über zwei Jahren. Bis dahin waren die Diagno-
sen: Psychosomatisch und Fibromyalgie. 

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

Eigentlich fast mein ganzes Leben lang, kein Arzt konn-
te mir helfen. Die Diagnose wurde gestellt, nachdem 
ich mal wieder bei einem Schmerztherapeuten Hilfe 
suchte. 

Unter welchen Symptomen haben Sie gelitten?  

Ich hatte eigentlich schon immer Schmerzen, irgendwie 
überall. 2007 waren die Schmerzen nach mehreren 
Bandscheibenvorfällen und drei OPs so stark, dass ich 
zwei Jahre lang fast nur noch liegen konnte, sitzen ging 
gar nicht. Ein Rentenantrag wurde abgelehnt. Ich fand 
eine Halbtagsstelle und arbeitete im Stehen. Nach der 
Arbeit hatte ich nicht mehr viel Kraft für Privates, die 
Schmerzen waren unerträglich. Auch heute noch muss 
ich mich oft hinlegen, um die Muskulatur zu entspan-
nen. Ich reagiere sehr stark auf Umgebungsbedingun-
gen. Duftstoffe, wie Deo, Raumdüfte, Reinigungsmittel 
verursachen Migräne. Wenn es zu kalt ist, habe ich 
Schmerzen. In klimatisierten Räumen halte ich es nicht 
aus. Meine Haut muss immer bedeckt sein. Im Winter 
schlafe ich mit einem Handtuch über dem Gesicht. Ein 
kalter Luftzug und die Stirnhöhlen entzünden sich und 
ich bekomme Kopfschmerzen. Ebenso reagiere ich auf 
Baustaub, z.B. beim Bohren in Gipskarton. Direkte Son-
ne vertrage ich gar nicht. Im Sommer ist es die Hitze, 
die nicht aus dem Körper kann, dann dusche ich oft 
auch nachts. Alle Befindlichkeiten bis hin zu den 
Schmerzen, sehe ich im Zusammenhang mit der durch 
den Fabry verursachten Polyneuropathie. Neben einer 
Niereninsuffizienz habe ich eine venöse Insuffizienz und 
Bluthochdruck und hatte bereits einen Schlaganfall. 

Wer kam darauf?  

2018 ging es mir immer schlechter, auch kognitiv; ich 
konnte meiner Arbeit nicht mehr nachgehen. Die Kon-
zentrationsstörungen wurden immer massiver. Ich 
stellte mich in einer weiteren Schmerzambulanz vor. 
Der Therapeut äußerte den Verdacht und veranlasste 
den Test. 

Was löste die Bestätigung in Ihnen aus? 

Erleichterung und Wut. Ich wusste immer, dass ich et-
was organisches habe, bin bei meinen Recherchen 
aber nie über Morbus Fabry gestolpert. Hatte nur den 
Verdacht, dass etwas mit meinem Zellstoffwechsel 
nicht stimmt, das hat sich bestätigt. Und wütend, weil 
kein Arzt die Anzeichen erkannt hat und weil mir immer 
keiner geglaubt hat. Sogar heute noch! Wenn ich Ver-
änderung spüre, werden sie nicht ernst genommen! 
Vielleicht hätte man den Verlauf mit einem früheren 
Behandlungsbeginn verlangsamen können. 

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

Schon als Baby. Das weiß ich natürlich nur von meiner 
Mutter. Ich war immer anders hatte auch kein Selbst-
vertrauen und habe nach Menschen gesucht, die ge-
nauso sind wie ich. Als Kind hatte ich Magenprobleme, 
Wachstumsstörungen, Schmerzen im Rücken und in 
den Gelenken. Dann Migräne bei Wetterwechsel und 
vor allem durch Gerüche. Ich bin sehr geruchsempfind-
lich, denn Waschmittel, Parfum und künstliche Gerüche 
machen mir starke Kopfschmerzen und Migräne. 

Hat die Diagnose Ihr Leben verändert? 

Ja und nein. Die Schäden in meinem Körper sind irre-
versibel und ich habe Angst vor dem was noch kommt. 
Ich lasse mir aber nicht mehr alles gefallen und werde 
immer selbstbewusster. Heute weiß ich, dass alles was 
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ich so empfunden und versucht habe in Worte zu fas-
sen, genauso ist. Wer mir nicht gut tut, den meide ich.  

Wurden durch Sie weitere Familienmitglieder er-
kannt? 

Nein. Meine Mutter wurde getestet. Von ihr habe ich es 
nicht. Mein Vater lebt nicht mehr und von ihm konnten 
meine Brüder den Fabry auch nicht erben. Wir selbst 
haben keine Kinder. 

Wie hat ihre Familie auf die Nachricht MF reagiert? 

Ich habe keinen Kontakt mehr zur Familie. Für mich und 
meinen Mann war es wichtig, endlich eine Diagnose zu 
haben. Der Rest der Familie konnte damit aber nicht so 
viel anfangen. Die Wunden, die dadurch entstanden 
sind, nicht ernst genommen zu werden, sind einfach oft 
nachhaltig. Es war ähnlich wie bei meinem HA, er mein-
te auch, dass ich jetzt nicht all mein Leid darauf zurück-
führen könne. Er sah mich nach wie vor noch in der 
Psychosomatik. Mein Mann liebt mich, auch wenn es 
nicht einfach ist immer Rücksicht auf meine Bedürfnis-
se zu nehmen. 

Für welche Therapie haben Sie sich entschieden und 
was hat diese verändert? 

Zunächst bekam ich Replagal. Die Schmerzen wurden 
besser, es gab aber immer Schwankungen. Die neuro-
logischen Probleme wurden aber nicht besser. Seit Ap-
ril 2020 nehme ich Galafold. Hier hat sich nach kurzer 
Zeit mein Nebel im Kopf gelichtet. Vieles wurde ein-
fach wieder klarer, sogar Unterhaltungen kann ich wie-
der folgen und auch puzzeln geht wieder. Hier glaube 
ich einfach an die Theorie, dass Galafold durch andere 
Wirkmechanismen die Blut-Hirn-Schranke überwinden 
kann und irgendwie im Nervensystem besser wirkt. 

Den Tipp bekam ich nicht vom Fabry-Zentrum, sondern 
durch eine Mitpatientin und darauffolgende Eigen-
recherche!  

Sind Sie in Heimtherapie? 

Ja und sehr dankbar das es sie gibt. Die haben mir auch 
bei der Therapieumstellung geholfen und jetzt bekom-
me ich alle 3 Monate mein Galafold nach Hause gelie-
fert. 

Ihr persönlich wichtigstes Hilfsmittel für Ihr Wohlbe-
finden? 

Mein Mann, der Kater und unser Zuhause, dass auf 
meine Bedürfnisse zugeschnitten ist. Freunde, die sich 
sehr viel Mühe geben auf meine Bedürfnisse Rücksicht 
zu nehmen. 

Hat MF auch etwas Positives in Ihrem Leben bewirkt? 

Nein. Außer, dass ich liebe Menschen in der Selbsthilfe-
gruppe und durch die Heimtherapie kennen gelernt 
habe.  

Was würden Sie anderen Patienten empfehlen?  

Die Signale des eigenen Körpers ernst nehmen. Immer 
wachsam sein und Ärzten nicht nur blind vertrauen! 

Natascha Sippel 

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). 

Stammtisch-Treffen in Eurer Nähe 

Neben unseren Online-Stammtischen möchten wir, sowie es die Situation wieder zulässt, verstärkt kleine 
Stammtisch-Treffen in der Region anbieten; gerne in Gartenlokalen. Hier gibt es die Möglichkeit zum Erfahrungs-
austausch und gute Tipps für den Alltag. Wir können wieder Mainz anbieten, aber viel besser wäre es, wenn ihr 
uns kontaktiert und sagt, dass ihr euch einen Stammtisch in eurer Nähe wünscht. So würden wir mit euch einen 
Termin absprechen und diesen auf der Homepage posten. (Bei drei Anmeldungen findet der Termin statt.) Wir 
könnten uns vorstellen, je ein Treffen im Rhein-Main-Gebiet, im Westen (z.B. Ruhrgebiet oder in Köln), in Nord-
deutschland und in Süddeutschland zu machen, sowie eins in Thüringen.  

Die Treffen sind immer für alle Fabry-Patienten und Angehörige, finden jedoch ohne Ärzte oder Pharmavertreter 
statt. Wir hoffen auf viel Interesse! Meldet euch hierzu bei Natascha unter 0176 — 6097 3408 oder 
n.sippel@fabry-shg.de 
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STUDIEN 

Unsere Frauen-Umfrage wird zur offiziellen Studie!  
- Dank Euch gibt es ein neues Thema in der Fabry-Forschung 

Das ist ein Riesenerfolg! Wie kam 
es dazu? Ich hatte schon verschie-
dene Kontakte geknüpft und die 
Umfrage-Ergebnisse angespro-
chen, aber nachdem es fast 80 
Teilnehmerinnen gab, bin ich mit 
meinem Laptop zur SphinCS nach 
Hochheim gefahren. Dort bespra-
chen wir Fragen und Antworten. 

Schnell war klar, dass bei einigen 
Fragen bzw. deren Beantwortung 
genauere Angaben gemacht wer-
den sollten. Und da konnte ich 
Dank Eurer Angaben die Ärzte ins 
Staunen versetzen. Ich klappte zu 
den unterschiedlichen Fragen Eure 
persönlichen Antworten auf. Je 
nach Frage haben über 40 Frauen 
genauere Beschreibungen ge-
macht! Einmal waren Eure Antwor-
ten so klar und dramatisch, dass es 
beiden Ärzten für zwei Minuten die 
Sprache verschlagen hatte. Ich ge-
be zu, dass Dr. Mengel schon vor-
her großes Interesse an der Studie 
zeigte, aber nach diesem Moment 
waren die letzten Zweifel ausge-
räumt.  

In Zusammenarbeit mit Frau Dr. 
Schädlich und Herrn Dr. Mengel, 
wird aus unserer Online-Frauen-
Umfrage nun eine offizielle Studie. 
Auch eine Gynäkologin konnten sie 
für die Studie gewinnen.  

Basierend auf Euren persönlichen 
Textantworten der 25 Online-
Fragen wurden die Fragen fachlich 
ausgearbeitet und erweitert. Aus 25 
wurden nun 36 Fragen.  

Möglichkeit.  Auch können bei ei-
nem Interview Verständnisfragen 
schnell geklärt werden. Frauen, die 
schwanger waren oder auch ein 
Kind bekommen haben, sollten hier 
ihren blauen Mutterpass und das 
gelbe U-Heft bereithalten. Eine 
einmalige Untersuchung inklusive 
Ultraschall bei der Gynäkologin 
nach standardisiertem Protokoll ist 
freiwillig möglich. Diese wäre na-
türlich sehr hilfreich für die Aussa-
gekraft der Studie, ist aber nicht 

verpflichtend, da die Gynäkologin 
in Mainz ist und nicht jede Frau die-
se Anreise auf sich nehmen will 
oder kann. Corona erschwert mo-
mentan hier zusätzlich. Wir als 
MFSH überlegen jedoch, ob wir 
hier finanziell unterstützen können. 
Wir werden auch der SphinCS eine 
Interview-Pauschale zahlen - tat-
sächlich hat ja alles auch mit Arbeit 
zu tun. Das wird jedoch alles noch 
geprüft, damit es seine Richtigkeit 
hat. 

Ich bin richtig stolz, dass wir dieses 
Projekt ins Laufen gebracht haben 
– ohne Eure Hilfe und Euer Mitma-
chen wäre es nicht dazu gekom-
men. Vielleicht ist das der Anfang, 
eine weitere Tür in der Fabry-Welt 
zu öffnen. 

Bei Fragen erreicht ihr mich  
unter 0176 — 6097 3408 oder 
n.sippel@fabry-shg.de . 

Um eine richtige Studie zu starten, 
braucht es natürlich mehr als ein 

Online-Umfrage-Portal. Hier 
braucht es eine geprüfte Software, 
die den gesetzlichen Vorgaben für 
Studien und Datenschutz ent-
spricht. Wir als MFSH haben diese 

nicht, jedoch das Forschungszent-
rum SphinCS. So ist der Plan, dass 
wir als MFSH die SphinCS damit 
beauftragen werden. Sehr hilfreich 
ist in diesem Falle, dass fast 50 
Frauen mit einer Kontaktaufnahme 
einverstanden waren. Vermutlich 
werde ich demnächst auf sie zu-
kommen.  

Die Studie wird in Interview-Form 

stattfinden und von zwei Ärztinnen 
durchgeführt. Da Fabry sehr unter-
schiedlich ist und auch die Erleb-
nisse der Frauen teilweise sehr in-
dividuell sind, ist das die beste 

29 % nutzen regelmäßig 

Feuchtcremes gegen Wundheit 

Bei fast 10 % wurden bösartige 

Tumore festgestellt 

54 % der Frauen haben Zysten 

an / in Eierstöcken und Gebär-

mutter 

23 % haben regelmäßig Proble-

me mit ihrer Mundschleimhaut 
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Zunächst einmal die gute Nach-
richt: eine Erkrankung an Morbus 
Fabry alleine bedeutet nicht, dass 
man ein erhöhtes Risiko auf einen 
schweren Verlauf bei einer COVID-
19 Erkrankung. Anders sieht es aus, 
wenn z.B. die Nieren schon be-
troffen sind. Daher wurde inzwi-
schen die Coronavirus-
Impfverordnung 
(CoronaImpfV) entspre-
chend angepasst. Somit 
sind jetzt Patienten mit 
chronischen Nierenerkran-
kung in der zweiten Grup-
pe mit hoher Priorität 
(CoronaImpfV §3, Absatz 1, 
Satz 2. h). Dies gilt auch für 
Patienten mit schweren 
chronischen Lungener-
krankungen, an denen ja 
auch einige Fabry Patien-
ten leiden (CoronaImpfV 
§3, Absatz 1, Satz 2. e). Weiterhin 
können Ärzte im individuellen Ein-
zelfall zu dem Schluss kommen, 
dass bei einem Patienten ein sehr 
hohes oder hohes Risiko für einen 
schweren oder tödlichen Krank-
heitsverlauf nach einer Infektion 
mit dem Coronavirus besteht 
(CoronaImpfV §3, Absatz 1, Satz 2. j). 

Zu der dritten Gruppe mit erhöhter 
Priorität gehören Patienten mit ei-
ner Herzinsuffizienz, Arrhythmie, 
einem Vorhofflimmern, einer koro-
naren Herzkrankheit oder arterieller 
Hypertonie (CoronaImpfV §4, Ab-
satz 1, Satz 2. c). Ebenso Personen 
mit neurologischen Erkrankungen 
(CoronaImpfV §3, Absatz 1, Satz 2. 
d) oder mit Asthma bronchiale 
(CoronaImpfV §3, Absatz 1, Satz 2. 
e). Auch in dieser Gruppe kann ein 

Fieber. Nicht zu den Nebenwirkun-
gen gehört aber eine Wechselwir-
kung mit dem Erbgut des Men-
schen. Für diese Mutmaßungen 
gibt es keinerlei Belege. Im We-
sentlichen sind die Nebenwirkun-
gen bei allen Impfstoffen gleich, 
auch wenn es Berichte gibt, dass 

sie bei dem Impfstoff von 
AstraZeneca weiterver-
breitet sein sollen. 

Da die Impfstoffe in die 
Muskulatur des Oberarms 
(intramuskulär) injiziert 
werden, sollen bei Men-
schen, die blutverdünnen-
de Medikamente z.B. bei 
Vorhofflimmern nehmen 
sehr feine Injektionskanü-
len verwendet werden. 
Auch sollen diese Perso-
nen die Einstichstellen län-

ger abdrücken als andere und 
auch nach der Impfung länger be-
obachtet werden. Auf keinen Fall 
sollen die blutverdünnenden Medi-
kamente eigenmächtig abgesetzt 
werden! 

Arzt zu dem Schluss kommen, dass 
ein Patient aus einem anderen 
Grund ein erhöhtes Risiko hat 
(CoronaImpfV §3, Absatz 1, Satz 2. i).  

Eine Corona-Schutzimpfung ist 
meist mit Nebenwirkungen ver-
bunden. Das ist auch so zu erwar-
ten, immerhin soll das Immunsys-

tem ja auf dem Impfstoff reagieren 
und aktiviert werden. Typische Ne-
benwirkungen sind Rötungen, 
Schwellungen oder Schmerzen an 
der Impfstelle, aber auch Müdig-
keit, Kopf- und Gliederschmerzen, 
etwas seltener Schüttelfrost und 

Corona-Schutzimpfung und Morbus Fabry 
Sollen sich Fabry Patienten impfen lassen? Wo in der Impfreihenfolge stehen Fabry Patienten? 
Welchen Impfstoff soll man wählen? Diese Fragen stellen sich sicherlich nicht wenige Fabry Pa-
tienten. 

Impfen und Gentherapie! 

Wichtig zu wissen ist allerdings, dass es sich bei dem Impfstoff von Ast-
raZeneca um einen vektorbasierten Impfstoff handelt. Der verwendetet 
Vektor wird auf der Basis eines abgeschwächten Adenovirus 
(Erkältungsvirus) hergestellt. Vektoren auf einer solchen Basis werden 
allerdings auch bei Gentherapien benutzt. Daher wird derzeit in der 
Fachwelt diskutiert, ob es möglich ist, dass man durch die Impfung nicht 
nur Antikörper gegen das Coronavirus entwickelt, sondern auch gegen 
den Adenovirus und somit möglicherweise auch gegen eine zukünftige 
Gentherapie. Dies ist insbesondere bei jungen Patienten zu beachten, da 
diese eher die Möglichkeit haben werden, sich einer solchen Therapie 
zu unterziehen. 
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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-shg.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 Pati-
enten und deren Familien kennenzulernen, 
sich auszutauschen und sich zu informieren; 
die Kosten werden größtenteils übernom-
men. 

• neu: vierteljährlich einen Newsletter 

Stammtischtreffen online! 

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 


