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Morbus Fabry Selbsthilfegruppe e.V.

Liebe Mitglieder,

wir kénnen auf unsere erste digitale Mitgliederver-
sammlung mit anschlieBendem virtuellen Patienten-
treffen zurtckblicken. Fur uns war das eine spannende
Sache und wir inden, dass alles gut gelaufen ist. Natur-
lich berichten wir in dieser Ausgabe ausfihrlich dar-
Uber. Da es im Anschluss gleich einige Fragen dazu
gab, haben wir in unserem TOP-THEMA dieses Mal das
Interview mit dem Fachanwalt fUr Sozialrecht, Christian
Wiedenmann. So kénnt ihr noch einmal nachlesen,
welche gute Informationen er uns mitgegeben hat.

Wir schreiben auch Uber ein Herzensthema - die
Stammbaum-Analyse. Es ist ein groBes Thema, mit
dem man sich aber oft nur kurz nach der Diagnosestel-
lung befasst. Wir wollen den Blick darauf etwas schar-
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Top-Thema Morbus Fabry und Sozialrecht
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fen und an euch appellieren, noch einmal nachzuden-
ken

Im Patienten-Interview haben wir Ben mit seiner Mutter
gesprochen. Wir haben uns entschlossen, einmal Kin-
dern und Jugendlichen eine Stimme zu geben. Sie er-
leben in den Schulen oft die gleichen Ausgrenzungen
und ihre Diagnose sind oft noch ganz neu. Vielleicht
hilft es Anderen zu lesen, dass auch sie nicht alleine
sind.

Mit diesem Newsletter geht auch zeitgleich eine neue
Umfrage online. Hier sprechen wir Patienten mit be-
stimmten Mutationen an. Wer schon einmal gesagt be-
kommen hat: ,Ihre Mutation macht kein Fabry*, der soll-
te hier unbedingt genauer nachlesen und mitmachen.

Wie ein Projekt das Nachste auslost, konnt ihr an der
Frauen-Studie sehen. Es ist eine wirklich sehr groBe
Sache, die nun daraus entsteht: ein nationales Fabry-
Register! Genau das brauchen wir unbedingt. Von die-
sem Register werden wir alle profitieren! Lest nach,
was damit gemeint ist und seid dabeil

AuBerdem stellen wir die Frage, ob jemand von euch
an Corona erkrankt war. Andere Patienten wurden ger-
ne wissen, wie es euch dabei ergangen ist oder ob ihr
vielleicht sogar schon geimpft seid.

Wie immer, viel Spal3 beim Lesen!

vtheld +
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Bis bald,
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TOP-THEMA

Morbus Fabry und Sozialrecht
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- auf die Herangehensweise kommt es an.

Christian Wiedenmann ist Fachanwalt fir Sozialrecht. Uber seine Tochter kam er damals zur
MPS Gesellschaft und ist hier auch heute noch sehr aktiv. MPS ist eine andere lysosomale Spei-
chererkrankung, die MPS Gesellschaft wiederum ist Teil des LysoNETs, indem auch die MFSH

vertreten ist.

Kannst du dich den Lesern, die nicht am virtuellen
Patiententreffen teilgenommen haben, kurz vorstel-
len?

Ich bin Fachanwalt fur Sozialrecht und ehemals betreu-
ender Vater einer MPS Tochter. Wir haben drei Kinder.
Unsere Tochter hatte MPS. Irgendwann habe ich meine
Stelle aufgegeben und meine Tochter in Vollzeit ge-
pflegt, alle Klinikwege Ubernommen und den ganzen
Bereich abgedeckt wahrend meine Frau sich um alles
andere gekUmmert hat.

Deine Prasentation hatte mit den 5 Instanzen begon-
nen. Was war damit gemeint?

Hier geht es Antragsstellungen fur verschiedene Dinge,
aber der Ablauf ist der Gleiche. Der Begriff .Instanz”
stimmt nicht ganz, aber nennen wir es einfach einmal
so. Als erstes steht das Antragsverfahren - also die An-
tragsstellung, als zweites das Widerspruchsverfahren,
danach kommt das Klageverfahren, dann das Beru-
fungsverfahren und am Ende die Revision vor dem
Bundessozialgericht.

Die Betonung lag auf den ersten beiden ,Instanzen".
Warum?
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Erganzende unabhdngige
Teilhabeberatung

Die Erganzende Unabhangige
Teilhabeberatung EUTB

Die EUTB® unterstutzt und berat alle Menschen mit Behinderungen,

Unser groBtes Interesse liegt darin, einen guten Antrag
zu schreiben! Hier werden die haufigsten Fehler ge-
macht. Das fangt damit an, dass sich sehr viele nicht
beraten lassen. Oft liegt schon in der Formulierung der
Fehler und die Ablehnung ist sofort da. Daftr sind wir
da. FUr uns ist das relativ einfach. Ich schaue mir den
Antrag an und gerne auch die Arztbriefe an. Hier kann
ich dann Tipps geben, ob der Arztbrief vielleicht nach-
formuliert werden sollte. Ein Beispiel hier ist die Ver-
schlechterung eines Zustandes. Der Patient hat eine
Niereninsuffizienz. Oft steht dies in jedem Bericht, je-
doch nicht, dass diese sich verstarkt hat. Die Patientin
hat Schmerzen. Sind diese mehr geworden? Hier gibt
es viele Feinheiten zu beachten.

Der nachste Schritt ist der Widerspruch, was gibt es
da zu beachten?

Hier sind die Fristen einzuhalten! Diese sollte man nicht
versaumen, denn dann wird es schwierig. Die Begrin-
dung des Wiederspruches kann man nachreichen,
Hauptsache die Frist ist eingehalten. Denn ist der Wi-
derspruch abgelehnt, muss ich klagen.

Was gehért zu dem Widerspruch?

MENSCH

Kontaktdaten Christian Wiedenmann
Rechtsanwalt und Fachanwalt fur Sozialrecht

E-Mail:  Christian.Wiedenmann@mps-ev.de

von Behinderungen bedrohte Menschen, sowie deren Angehérige in

allen Fragen zur Rehabilitation und Teilhabe kostenlos:

Telefon: 06021 — 44636 0
Fax: 06021 — 44636 22
E-Mail: eutb@mps-ev.de

Beide Stellen werden iiber die MPS-Gesellschaft (www. mps-ev.de) organisiert!
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Auch eine Beratung! Wir beraten umsonst! Das sollte
man unbedingt in Anspruch nehmen. Wir machen das
schnell und unkompliziert. Ganz viel geht heute Online
und per Telefon. Die Formulierungen mussen stimmen.
Wenn ich in diesen beiden wichtigen Schritten keine
Beratung nutze, wird vieles allein wegen Kleinigkeiten
abgelehnt. Dann muss ich klagen und warte mindes-
tens 17 Monate auf ein Urteill So viel Zeit wollen wir
einfach nicht verlieren. Haben wir den Antrag gut ge-
stellt, haben wir die Chancen deutlich verbessert, es
allein schon durch den Antrag zu einem guten Ergebnis
zu kommen. Und wenn wir das nicht schaffen, mussen
wir zumindest das Widerspruchsverfahren vernunftig
begrunden. Das geht nicht ohne Vorbereitung.

Warum ist das auBerdem so wichtig?

Wenn es um Hilfsmittel geht, will man ja nicht erst 1 ¥z -
2 Jahre darauf warten mussen! Das braucht man in der
Regel sofort. Das ist unser groBes Anliegen, schnell zu
einem guten Ergebnis zu kommen.

Sollte man solche Antrage also nie ohne Beratung
stellen?

Man kann das machen, aber aus unserer Erfahrung
heraus hat man deutlich bessere Chancen, wenn man
sich beraten lasst. Wir halten ja auch Rucksprache mit
den Arzten. Durch unsere Arbeit in der MPS Gesell-
schaft haben wir hier auch viele Kontakte. Wir machen
das auch nicht nur alleine, gemeinsam kénnen wir das
immer gut vorbereiten.

Nochmal zu den Widerspruchsfristen, was ist hier zu
beachten?

In der Regel sind die Fristen auf einen Monat begrenzt.
Es ist aber auch nicht so selten, dass man diese ver-
saumt. Dann gibt es noch ein Aufhebungsverfahren,
nicht einfach einen Neuantrag stellen. Erst wenn man
Einspruch eingelegt hat und daraufhin der Wider-
spruchsbescheid ergangen ist, muss man Klage erhe-
ben. Und diese Frist, ebenfalls ein Monat, darf man
nicht versaumen.

Ein Punkt, der bei unserer Mitgliederversammlung
groBe Aufmerksamkeit auf sich gezogen hat, waren
Kuren oder RehamaBnahmen. Welche Méglichkeiten
gibt es hier?

Jeder kann alle vier Jahre eine Kur- oder RehamaBnah-
me beantragen. Morbus Fabry gehdrt zu den sich stetig
verschlechternden Krankheiten. Wir konnen dies sogar
alle zwei Jahre oder sogar jahrlich! Hier mussen wir
nachweisen kénnen, dass sich der Zustand Aufgrund

der MaBnahme nicht
verschlechtert hat
oder nicht so ver-
schlechtert hat, wie
es ohne die MaBnah-
me vielleicht der Fall
gewesen ware. Arzt-
berichte spielen hier
eine sehr wichtige
Rolle! Auch hier hilft
es immer, wenn wir
druber schauen und
beraten. Da unter-
scheidet man auch
zwischen Erstantrag
und Wiederholungs-
antrag.

RA Christian Wiedenmann

Das Thema Kur ist mir bei Fabry-Patienten nicht so
bekannt. Aber du hast mit einer Begeisterung davon
gesprochen. Kannst du dazu noch einmal etwas sa-
gen?

Ja, das ist ein unglaubliches Themal! Viele Familien fah-
ren nach Usedom, das ist bei MPS Patienten sehr
beliebt und bekannt. Aber auch die Erwachsenen, die
jetzt nicht dahin wollen, kdnnen sich wirklich sehr gut
beraten lassen. Das richtet sich in der Regel hach dem
personlichen Bedarf. Hier hilft auch das Internet gut,
sich einen Uberblick zu verschaffen. Kuren oder Reha-
maBnahmen sind unbedingt zu empfehlen. Das tut den
Patienten extrem gut und sie profitieren enorm davon!

Bei welchem Versicherer sollte man eine Kur- oder
Reha beantragen?

Grundsatzlich ist es fast egal, ob man den Antrag bei
der Krankenversicherung oder Rentenversicherung
einreicht. Beide haben je zwei Wochen Frist zu prufen,
ob sie zustandig sind oder nicht. In dieser Frist wird Ub-
licherweise entschieden und ggf. an die .richtige” Stelle
abgegeben. Wird jedoch diese Frist versaumt, ist die
Stelle, bei der man beantragt hat grundsatzlich zustan-
dig. Man kann hier keine groBen Fehler machen, trotz-
dem ware es argerlich, wenn der Rentenversicherer
dann Uber Krankenrecht entscheiden muss.

Gibt es eine Empfehlung zur Einreichung?

Ja, wenn es um Genesung geht, nimmt man die Kran-
kenversicherung. Wenn es um die Erwerbsfahigkeit
geht, ist es die Rentenversicherung. Das ist jetzt recht
grob formuliert, aber so ungefahr kann man es sich

Weiter nachste Seite
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vorstellen. Man kann es nicht immer komplett trennen,
aber nach dieser groben Marschrichtung kann man es
aufteilen.

Wir hatten auch das Thema ,Hilfsmittel fir Erwachse-
ne“. Wie steht es um die Erstattung, zum Beispiel bei
einem E-Bike? Die Patientin konnte wegen ihren Fabry
-Problemen nicht mehr richtig Fahrrad fahren, mit
dem E-Bike ging es dann wieder, da der Kraftaufwand
nhur gering sein muss.

Also ein Fahrrad generell hat man einfach, deswegen
zahlt es nicht als Hilfsmittel. Wir mussten den Thera-
pieansatz finden. Das ist immer das Gleiche, jeder hat
ein Fahrrad. Jetzt zu sagen, durch meine Erkrankung
brauche ich ein Fahrrad, wird es heif3en: Das brauchst
du sowieso. Auch mit der Begrundung die Bewegungs-
fahigkeit zu erhalten, ist das ganz schwierig durchzu-
setzen.

Hier handelt es sich um ein Hilfsmittel des taglichen
Lebens. Ahnlich einem Badeanzug. den jeder tragt, also
Mann Badehose, Frau Badeanzug. Das ist nicht als
Hilfsmittel vorgesehen. Therapie-Badeanzuge gibt es
schon. Zum Beispiel in Form eines Neoprenanzuges bei
Inkontinenz. Das ist erstattungsfahig., dann muss man
den Differenzbetrag zahlen. Der Badeanzug kostet 50
€, der Neoprenanzug 300 €, dann muss man den
Differenzbetrag zahlen. In diesem Beispiel jetzt 50 €, da
man diese eh hatte zahlen mussen.

Nach einem Schlaganfall konnte die Patientin Auf-
grund von Gleichgewichtsproblemen nicht mehr mit
ihrem E-Bike fahren und benétigte Stiitzrader. Solche
Stutzrader sind sehr teuer. Kann man hier auf Unter-
stitzung hoffen?

Hier sieht es wieder etwas anders aus. Das lasst sich
durchaus gut argumentieren.

Bei Morbus Fabry gibt es manchmal Hautveranderun-
gen, Angiokeratome. Manche Patienten wiirden sich
diese gerne Lasern lassen. Sie sind dann weg oder
bluten nicht mehr. Eine Patientin wollte sich einmal
die Laserbehandlung erstatten lassen, dies wurde
von der Kasse jedoch abgelehnt.

Da musste man einmal schauen, ob sich da etwas ge-
andert hat. In den Vorgaben der Kassen ist auch immer
Bewegung drin. Naturlich kommt es auch hier auf die
Begrundung an. Gutes Aussehen allein hilft hier nicht
weiter. Ist ein Kind oder Erwachsener allerdings davon
ordentlich betroffen, kann man durchaus mit den be-
handelnden Arzten sprechen, ob eine Entfernung fur
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die psychische Gesundheit wichtig ware, dann ist man
wieder im medizinischen Bereich. Hier gibt es jedoch
auch verschiedene Vorgehensweisen. Ist es grundsatz-
lich nicht genehmigungsfahig, gibt es trotzdem noch
die Einzelfall-Entscheidungen. Will die Patientin das
aber auf jeden Fall machen, kdnnen wir zum Beispiel
beantragen, danach tritt sie in Vorleistung gehen und
beantragt dann wiederum die Erstattung. Aber bitte
nicht ohne Beratung! Der Teufel steckt oft im Detail.
Und das ist keine Garantie, das darf man bei diesem
Weg auch nicht vergessen. Aber auch hier haben wir
aber viele Erfolge verzeichnen kénnen.

Was mache ich bei der Einstufung zu einem GdB oder
einem Verschlechterungsantrag?

Auch hier gilt. besser nicht ohne Beratung. Man kann
sich immer ganz gut vorbereiten, indem man sich die
entsprechenden Unterlagen erstmal besorgt. Das kon-
zentriert schon einiges. Wir bekommen die Sachen am
einfachsten per Mail. Bei einem Verschlechterungsan-
trag hilft mir immer der Ursprungsbescheid. Und dann
kann ich abfragen und aufzeigen, was fehlt oder besser
formuliert werden kann, auch im Arztbrief. In dem jahr-
lichen Befund der Klinik steht zwar die Diagnose und
der Ist-Zustand, allerdings kann man oft nicht erken-
nen, ob sich da etwas verschlechtert hat. Das erkenne
ich und bespreche das.

Gibt es Informationen zu dem Angebot der kostenlo-
sen Rechtsberatung? Unseren Patienten ist das gar
nicht bekannt.

Ja, es gibt einen Flyer fur die EutB. Das ist die Ergan-
zende unabhangige TeilhabeBeratung. Der Gesetzge-
ber hat vorgegeben, dass solche Stellen eingerichtet
werden. Das ist meine halbe Stelle hier bei der MPS
Gesellschaft. Hier kann JEDER anrufen und Fragen
stellen. Das kostet nichts. Das ist aber recht nied-
rigschwellig und bedeutet, dass man eher Grundsatzin-
formationen bekommt.

Meine andere halbe Stelle ist die Beratungsstelle. Und
das ist ein tolles Projekt! Das ist speziell fur alle Lysos
von der Aktion Mensch bewilligt worden. Hier geht es
um die Unterstltzung bei Antragsverfahren und Wie-
derspruchen, nicht um Klageverfahren. Aber erstmal
alles, was fur uns Lysos so wichtig ist! Das ist ebenfalls
kostenlos - seit 01. Mai diesen Jahres - und das Projekt
ist erstmal fur drei Jahre bewilligt.

Natascha Sippel
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MFSH-AKTIVITATEN

Virtuelle Mitgliederversammlung und Patiententreffen ein

voller Erfolg!

- fur einige eine neue, positive Erfahrung

Uber 30 Mitglieder haben am 8. Mai die Méglichkeit genutzt, sich trotz Corona zusammen zu fin-
den. Zum ersten Mal fand unsere jahrliche Mitgliederversammlung online statt. Beim Patienten-
treffen am Nachmittag kamen noch einige Nicht-Mitglieder hinzu.

Wir haben uns sehr gefreut, dass viele von Euch an
der Mitgliederversammlung teilgenommen haben! Es
war ja unsere erste groBe virtuelle Veranstaltung als
kleiner Ersatz fur die verschobene 1. Familien- und Pati-
entenkonferenz.  Nachdem unsere regelmaBigen
Stammtische noch recht Uberschaubar sind, waren wir
erfreut, dass wir nun insgesamt knapp 40 Leute begru-
Ben konnten.

Der Ablauf war ahnlich der Treffen in Koln. Wir haben
auf das vergangene Jahr geschaut (s. Bericht in der
Marz-Ausgabe) sowie die laufenden und geplanten
Projekte vorgestellt. Die Entlastung des Kassenwarts
sowie des Vorstandes verliefen online ahnlich unkom-
pliziert. Wir mdchten hier noch einmal der Kassenpru-
ferin Irmgard Hinze und den Versammlungsleiter Gerd
Schmitt danken.

1. virtuelle Patiententreffen

Nach einer knappen Stunde Pause startete unser 1. vir-
tuelle Patiententreffen. Hier haben neben den Mitglie-
dern auch weitere Fabry-Patienten und Interessierte
teilgenommen. Dabei hat uns die Agentur Eventstur-
mer unterstutzt. Einige Teilnehmer hatten noch nie an
einer Videokonferenz teilgenommen und haben den
angebotenen Technik-Check Uber die Agentur gerne in
Anspruch genommen. Und wie im echten Leben, sind
zwei Teilnehmer tatsachlich wahrend der Veranstal-
tung durch technische Probleme rausgeflogen und

wurden mit Hilfe von Herrn Maggio von Eventsturmer
wieder in die Veranstaltung geholt. Das hat uns beson-
ders gefreut!

Morbus Fabry & die Niere

Wir hatten drei Referenten eingeladen einen Vortrag zu
halten. Den Anfang machte Dr. Sima Canaan-Kuhl, Lei-
terin des Fabry-Zentrums der Charité. Sie erklarte wie
sich Morbus Fabry auf die Nieren auswirkt. Insbeson-
dere werden die sogenannte Podozyten bei einer
Fabry-Erkrankung geschadigt, was bei vielen Patienten
zu einer Niereninsuffizienz fUhrt. Gleichzeitig machte sie
in ihrer Prasentation deutlich, auf welche Werte zu ach-
ten sind. So sollte regelmaBig das Serumkreatinin be-
stimmt werden. Der obere Grenzwert liegt hier bei 1.0
mg/dL je nach Alter und Geschlecht auch etwas dar-
Uber. Weiterhin ist die Glomeruldre Filtrationsrate
(eGFR) wichtig. Danach wird der Grad der Nierenfunkti-
on eingeteilt. Ist die eGFR Uber 90 so ist die Nieren-
funktion noch nicht eingeschrankt. Bei Werten zwi-
schen 60 und 9O spricht man von einer milden Ein-
schrankung und bei Werten zwischen 30 und 60 von
einer moderaten. Darunter ist die Nierenleistung stark
eingeschrankt. Bei einem Wert von unter 15 liegt letzt-
endlich ein terminales Nierenversagen vor und der Pa-
tient muss zur Dialyse bzw. eine Nierentransplantation
erhalten.

Allerdings spielt es eine Rolle ob der Patient dartiber
hinaus EiweiB im Urin hat, d.h. eine sogenannte Pro-

Online-Stammtisch zum Lotsenprojekt am 17. Juni

Zum ersten Mal veranstalten wir einen Themen-Stammtisch im Internet. Insbesondere fir Patienten der Fabry-
Zentren in GieBen und Koéln stellen die Lotsen das Projekt im Detail vor. Naturlich sind aber auch alle Interes-

sierte herzlich eingeladen.

Bei Interesse bitte eine Email an info@fabry-shg.de oder bei uns anrufen: 02473 — 9376 488 oder 0176 —

6097 3408.
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teinurie vorliegt. Diese wird im besten Fall aus dem 24-
Stunden-Sammelurin bestimmt, kann aber auch mittels
eines Teststreifens geschatzt werden. Hier gelten Wer-
te von unter 30 mg/g Kreatinin als normal bzw. mild
erhoht. Bei Werten bis 300 mg/g Kreatinin gelten als
moderat erhoht und Werte darUber als stark erhéht. Bei
solchen Werten liegt auch bei normaler und nur mild
eingeschrankter Nierenleistung schon ein Risiko fur die
Niere vor. Daher sollten Fabry-Patienten ihre Nieren-
Werte kennen und regelmaBig zum Nierenarzt
(Nephrologen). Dies kann beim Routine-Termin im
Fabry-Zentrum geschehen oder auch vor Ort.

Therapie fir die Niere

Erfreulich sei aber, dass sich sowohl die Enzymersatz-
therapie (ERT) als auch die Chaperon-Therapie positiv
auf die Nierendegeneration auswirkt. Zu dem richtigen
Zeitpunkt des  Thera-
piestartes betonte sie,
man wisse heute aus vie-
len Studien, dass es ei-
nen Zeitpunkt gibt, der
nicht Uberschritten wer-
den sollte. Bei entspre-
chend frihem Start, blei-
ben die Nierenwerte
stabil. Sind die Werte al-
lerdings schon weit dar-
Uber hinaus, kann man
davon ausgehen, dass sie
sich unter Therapie zwar
deutlich langsamer ver-
schlechtern, jedoch nicht mehr wirklich erholen koén-
nen. Die Kurve wurde im Laufe der Jahre/Jahrzehnte
dann immer weiter nach unten gehen. Darum sind die
regelmaBigen Check-Up’s in den Zentren so wichtig!

Als erganzende Therapie kommen Blutdrucksenker
wie ACE-Hemmer (enden mit -pril) sowie AT1-
Antagonisten (enden mit -sartan) in Frage. Sie wurden
die Nieren schutzen und die EiweiBausscheidung ver-
mindern. Generell sollte der Blutdruck nicht Uber
140/90 mmHG liegen, besser noch unter 130/80
mmHG. Bei erhohten Fettwerten kénnten sich Statine
auch positiv auf die Nieren auswirken. Vermeiden sollte
man bestimmte Schmerzmittel wie Ibuprofen und Dicl-
ofenac. Erlaubt seien z.B. Metamizol und Parcetamol.

Daneben konnten Patienten aber auch etwas tun. In
Zeiten der High-Protein-Didten ist es ratsam, mit der
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taglichen EiweiBzufuhr nicht Uber das Ziel hinauszu-
schieBen. Als Faustformel nannte sie 1 mg EiweiB pro
kg Kérpergewicht pro Tag als gute Ausgangsposition.
Sind allerdings die Nieren schon deutlich belastet, soll-
te man 0.8 mg Eiwei3 pro kg Korpergewicht am Tag
nicht Uberschreiten. AuBerdem sollte man ausreichend
trinken. Wenn es die Herzsituation erlaubt, sollten es
mindestens 2 Liter pro Tag sein. Auch sollte man mit
dem Salz sparsam umgehen. Eine Menge von 3 g bis 5
g pro Tag sollte angestrebt werden.

Neues vom Lotsen-Projekt

Als zweite Referentin hat Dr. Christina Lampe das Fabry
-Lotsen-Projekt vorgestellt. Derzeit befindet es sich in
der Pilot-Phase mit je einem Lotsen fUr die Zentren
GieBen und Kéln. Hier haben Fabry-Patienten die Mog-
lichkeit, sich von den Lotsen in verschiedensten Berei-
chen unterstutzen zu
lassen. Die teilnehmen-
den Patienten sind wie
die Arzte sehr zufrieden
und empfinden diese
Unterstitzung als sehr
hilfreich. Da das Projekt
fUr dieses Jahr auf zwei
Zentren begrenzt ist, ha-
ben die Lotsen noch wei-
tere Kapazitaten. Um den
Kélner und GieBener Pa-
tienten eine  weitere
Moglichkeit zu bieten,
das Projekt und die Lot-
sen kennenzulernen, haben wir unseren Online-
Stammtisch am 17.07.2021 nur dieses Thema reserviert.
Wer mehr Uber das Projekt wissen mdchte, kann in un-
serer Dezember-Ausgabe auf Seite 11 und 12 genaue-
res nachlesen.

Als dritten Referenten hatten wir den Rechtsanwalt fur
Sozialrecht Christian Wiedenmann, der uns sehr viele
Infos in recht kurzer Zeit gab. So war es nicht verwun-
derlich, dass hier viele Nachfragen kamen. Wir haben
dies zum Anlass genommen, unser medizinisches TOP-
THEMA zu streichen und durch das sehr informative
Interview zu ersetzen.

Die Kontaktdaten zu Christian Wiedenmann, der uns
Patienten jetzt auch ganz offiziell kostenfrei zur Verfu-
gung steht, findet ihr in der Info-Box auf der 2. Seite.
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Netter Austausch zum AbschluB

Am Ende unseres groB3en Tages fand noch ein netter
gemeinsamer Austausch statt. Hier haben wir einige
Anregungen mitgenommen. Als nachstes werden wir
versuchen, dem Wunsch nach einer kurzeren Veran-
staltung mit nur einem Thema nachzukommen. Viel-
leicht sogar vierteljdhrlich. So planen wir einen weiteren
Vortrag zu einem medizinischen Thema mit anschlie-
Bender Austausch-Runde. Den genauen Termin und
das Thema werdet ihr im nachsten Newsletter oder
schon vorher auf der Homepage finden.

Sehr gut fanden wir auch die Aufforderung eines Pati-
enten an alle, unseren Studien-Aufrufen nachzukom-
men. Die Teilnahme der Frauen-Umfrage war wirklich
hervorragend! Ein paar andere Studien / Umfragen
hatten noch nicht so gute Ergebnisse. Mit einer Teil-
nahme konnen wir alle dazu beitragen, neue Erkennt-
nisse zu gewinnen.

Eine weiterer guter Hinweis kam von einem Patienten,
der empfahl, auch immer seine Arzte mit aufzuklaren.
So wie bei einem stark erhdhten Troponinwert (siehe

LESER-BRIEFE

Leserbriefe zur Vvirtuellen Mitgliederver-
sammlung/ Patiententreffen am 8. Mai

Hallo Natascha,
hallo Berthold,

ich mochte mich herzlich bei Euch fur die sehr gute
Organisation der virtuellen Veranstaltung bedanken. Es
war sehr interessant und durch das Patiententreffen
wurden viele meiner Fragen, auch durch die Vortrage,
beantwortet.

&= \FSH]

MFSH Newsletter September 2021) Hier sollte man im
Arztgesprach abklaren, ob dieser nun akut bedrohlich
sei oder schon seit langer Zeit bestehe. Erst gemein-
sam kénne man einiges abklaren, da Fabry fur viele
Arzte eher unbekannt ist. Hieraus entstand auch die
|dee, dass Patienten ihre Erfahrungen aufschreiben und
daraus eine Aufklarungsbroschure entstehen kdnnte.
Moglicherweise koénnte hier eine Projektarbeit durch
Medizinstudenten entstehen. Wir werden uns hier wei-
ter informieren.

Nach wie vor machen haben wir zwei Online-
Stammtische im Monat und freuen uns auch hier, dass
sich ein wieder ein paar Patienten neu angemeldet ha-
ben. Wir schicken immer einen anderen Link - die Teil-
nahme ist naturlich nicht verpflichtend. Sollte man kei-
ne Zeit oder Lust haben, ist der nachste Stammtisch-
Termin bereits bekannt! Immer am 1. + 3. Donnerstag im
Monat! Den Link erhaltet ihr einmalig oder auf Wunsch
regelmaBig nach Anmeldung unter info@fabry-shg.de
immer an dem Tag des Stammitisches.

Hallo Berthold und Natascha ,

an Euch und an alle, die dieses Treffen haben
,Zustande kommenlassen®, meinen herzlichen Dank!!!

Besonders jetzt in der Corona-Pandemie-Zeit diese
Moglichkeit erhalten zu haben, am Geschehen teilneh-
men zu konnen und bekannte und noch unbekannte
Personen (wieder-) zu sehen hat, mir sehr gut getan.

Die Themen und die Referenten waren sehr gut ausge-
wahlt und die Vortrage sehr interessant und auf-

BD schlussreich.
Danke!
HL
4 D
Kritik und Lob helfen uns, den Newsletter fur Euch interessant zu halten. Meldet euch einfach unter:
info@fabry-shg.de
Auch Vorschlage fur unsere TOP-THEMA-Rubrik sind Willkommen! Hier sollen Zusammenhange erklart wer-
den, die lhr schon immer wissen wolltet und nie ausfuhrlich erklart bekommen oder ganz verstanden habt.
\ J
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Befreiung von der Zuzahlung bzw. Ruckerstattung fir chro-

nisch kranke Menschen

Zuzahlungen gehdren fur gesetzlich Krankenversicher-
te zum Alltag. Durch die verschiedenen Zuzahlungen,
kommen fur chronisch Kranke hohe Summen zusam-
men. Um eine Uberlastung der chronisch Kranken zu
vermeiden, gibt es die 1 Prozent Regelung fur die ge-
setzlichen Zuzahlungen. Das bedeutet, die Héhe der
Zuzahlung ist gedeckelt. Um diese Regelung zur erhal-
ten mUssen einige Voraussetzungen erfullt werden.
Bendtigt wird ein Attest vom behandelten Arzt Uber die
chronische Erkrankung (in standiger Behandlung, the-
rapiegerechtes Verhalten oder standige Versorgung
mit Hilfs- und Heilmittel). Ein weitere Berechtigung hat
man bei Pflegestufe 3, 4 oder 5 oder hat aufgrund einer
chronischen Erkrankung einen GdB (Grad der Behinde-
rung) von mindesten 60%. Erfullt ein Mitglied in der Fa-
milie die Voraussetzung fur die 1% Regel, gilt die Be-
freiung fur die gesamte Familien.

Die Berechnung der Be-

lastungsgrenze orientiert Single

sich am Single bzw. Fami-

lien-Bruttoeinkommen. Einkommen 40.000 €
Zum Einkommen gehoren '

Lohn, Lohnersatzleistun- ~ Freibetrag entfallt

gen und Renten. Nicht Ehegatte

angerechnet werden Kin- F'relbetrag entfallt
dergeld, Pflegegeld, Ba-  Kind

fog und Renten aus einer berticksichtigt ~ 40.000 €
gesetzlichen Unfallversi-

cherung. Fur Familien gel- davon 1% 400 €

ten folgende Freibetrage:
Stand 2021

Das ware hier in den Beispielen die Hochstbelastungs-
grenzen und bedeutet, dass alles was darUber hinaus-
geht zuruckerstattet wird oder man sich ab erreichen
der Summe direkt befreien lassen kann.

Zu den gesetzlichen Zuzahlungen Rezeptgebuhren fur
Arzneimittel, Heil- und Hilfsmittel, Haushaltshilfe Uber
Krankenkassen, Sozialtherapie, Krankenhauszahlungen,
Reha-MaBnahmen oder Anschlussheilbehandlungen.
Nicht angerechnet werden Zuzahlungen fur Zahne und
Brillen (nur in speziellen Fallen moglich), Privatrezepte
oder Igel-Leistungen. Fur Empfanger von Sozialhilfe,
ALG Il und Grundsicherung gibt es andere Regelung.

Der Hoéchstbetrag fur Zuzahlungen ist fur chronisch
kranke Menschen in diesem Fall 53,52 €.

Far die Zuzahlungsbefreiung bzw. Rickerstattung sind
die jeweiligen Krankenkassen zustandig. Dort gibt es
entsprechende Formulare und Beratung. Um die 1%
Regelung geltend zu machen, muss man alle Belege
von Zuzahlungen des laufenden bzw. vergangenen
Jahres sammeln.

Dann gibt es zwei Moglichkeiten: Wenn man die Belas-
tungsgrenze fur das laufende Jahr erreicht hat, kann
man bei der Krankenkasse eine Zuzahlungsbefreiung
far das restliche Jahr stellen oder man stellt am Ende
des Jahres einen Antrag auf Ruckerstattung. Dies kann
man bis zu 4 Jahre ruckwirkend machen. Allerdings
waren die Freibetrage der vergangenen Jahre niedri-
ger. Diese werden jahrlich angepasst. Nahere Informa-

tionen gibt es bei den

Ehepaar Familie Krankenkassen. Bei Ehe-
mit Kind leuten mit verschiedenen
Krankenkassen, stellt das

40.000 € 40.000 € Familienmitglied mit der
1% Regelung bei seiner

5922 € 5922 € Krankenkasse den Antrag.
Dort erfolgt die Berech-

entfallt 8.388 € nung und damit kann man
sich ggf. zu viel gezahlte

34.078 € 25.690 € Betrage von der anderen
Krankenkasse  erstatten

340,78 € 256,00 € lassen. Leider informieren

die Krankenkassen nicht,

wenn man die Belas-
tungsgrenze erreicht. Man muss also selbst aktiv wer-
den.

Fur Ruckfragen oder fur ThemenwuUnsche stehe
ich gerne unter 0174 — 989 5947 oder
d.landgraf@fabry-shg.de zur Verfugung.

Euer Dieter
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Frauen-Studie bei der Ethik-Kommission

Unser MFSH Projekt Fabry und Gynakologie ist jetzt als richtige Studie bei der
Ethik-Kommission eingereicht. Mit groBer Spannung warten wir auf positive RUck-
meldung. Dann werde ich mich bei allen Frauen, die ihre Kontaktdaten bei der
Umfrage angegeben haben, melden. Sie werden die ersten sein, die bei der Stu-
die mitmachen kénnen. Naturlich konnen sich auch alle anderen Fabry-Frauen, die
mitmachen wollen, bei uns oder der SphinCS melden. Wie im letzten Newsletter
beschrieben, sind die Fragen nun ausgearbeitet und werden in Interview-Form
stattfinden. Eine gynakologische Untersuchung wird angeboten, ist jedoch nicht
verpflichtend. Die Gynakologin hat ihre Praxis in Mainz. Wir haben uns daftr ent-
schieden, die Untersuchungen bei nur einer Gynakologin machen zu lassen. So
kann sie Besonderheiten oder Auffalligkeiten besser vergleichen.

Also wir sitzen auf heiBen Kohlen und warten auf den Startschuss - dann seid ihr Frauen wieder gefragt!

Wer unser MFSH-Projekt “Fabry und Gynakologie” noch nicht kennt oder auch mehr dartiber erfahren méch-
te, kann die Entstehung und Entwicklung auf unserer Homepage nachlesen. Unter “Aktuelles” findet ihr das
Symbol und musst es nur anklicken.

Frauen-Workshop digital am
26.06.2021

Der nachste digitale Frauen-Workshop steht
vor der Tiar. Am 26. Juni ist es wieder so weit.
Interessante Vortrage stehen wieder auf dem
Plan und auch fir Fragen gibt es Zeit. Ich freue
mich schon drauf!

Der Vorteil an dem Digitalen Workshop ist
auch, dass mehr Platze zur Verfligung stehen,
also wer noch nicht angemeldet ist, sollte dies
noch machen. In Online-Geschichten sind wir ja
alle zwischenzeitlich richtig gut. Wer noch kei-

ne Erfahrung sammeln konnte, wird von der
Agentur Eventstiirmer per kostenfreiem Tech-
nik-Check gut vorbereitet.

lhr braucht dazu einen PC, Laptop oder Tablet
mit Kamera und Mikrofon sowie eine stabile
Internetverbindung. Mehr Infos und das Pro-
gramm zum Workshop findet ihr auch auf un-
serer Homepage.

Anmeldung per Mail bei:
k.brandt@die-eventstuermer.de

~— ———
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PORTRAT FABRY-ZENTRUM

Das IFaZ in Manster
- Sehr groBes Zentrum im Westen Deutschlands

Das IFaZ ist das Interdisziplinare
Fabry Zentrum im Universitatsklini-
kum Munster. In Deutschland ist es
das zweitgroBte Fabry-Zentrum
und das GroBte mit ambulanter
Diagnostik an einem Tag. Es wurde
2011 von Prof. Eva Brand im Univer-
sitatsklinikkum Munster (UKM) als
interdisziplinares Zentrum etabliert
und wird von ihr als Nephrologin
geleitet. Hierher wechselte sie
2003 aus dem Universitatsklinikum
Benjamin Franklin, Berlin. Wie sie
zu dem Fabry-Thema kam, erinnert
sie sich noch genau. Sie war seit
2006 stellvertretende Direktorin
der Medizinischen Klinik. ,2011 ging
es um die Neuorganisation der Pa-
tientenversorgung im ambulanten
Bereich®, erinnert sie sich. ,Die
Fabry-Patienten haben mich beein-
druckt: gutes Wissen zur eigenen
Erkrankung, positives Denken trotz
Belastung im Alltag.” erklart sie und
betont: .Da eine Multisystemer-
krankung mit Beteiligung von Nie-
ren, Herz und Gehirn vorliegt, war
es mir sehr wichtig, ein gutes inter-
disziplindres Team von Arzten zu-
sammenzubringen, das sich mit
Wissen, Engagement und Einfuh-
lungsvermodgen um die Patienten
kimmert". Sie strahlt: ,Das hat er-
freulicherweise sehr gut geklappt!"
Aufgeschlossen und dankbar seien
ihr die Patienten erschienen. So
baute sie nahezu zeitgleich ein For-
schungsteam auf, das engagiert
versucht, durch Forschungsergeb-
nisse die Versorgung und Therapie
der Fabry-Patienten zu verbessern.
LAktuell kbmmern wir uns ua. um
die Bedeutung neutralisierender
Antikérper, die haufig bei Mannern
unter Therapie auftreten und die

Wirksamkeit der Enzymersatzthe-
rapie einschranken®, erklart Prof
Brand. Das Team steht in guter Ko-
operation mit deutschlandweiten
Fabry-Zentren und hat ganz aktuell
im Marz eine Studie publiziert, in
der die Sicherheit und Wirksamkeit
von Migalastat im 2- Jahresverlauf
untersucht wurde. Weiter berichtet
sie von der Studie, die im Oktober
2020 veroffentlicht wurde. Hier
konnte sie mit internationalen Kol-
legen spannende Ergebnisse zur
Wirksamkeit oraler alpha-
Galaktosidase (Kapsel zum Essen)

MFSHI

Derzeit fahren jahrlich ca. 275 Pati-
enten zu ihren Untersuchungen ins
Zentrum. Das interdisziplinare
Team behandelt Erwachsene und
Kinder. Den Ablauf der Check-Ups
beschreibt Prof. Brand folgender-
maBen: ,Die Patienten stellen sich
in der Regel bei den drei Haupt-
Disziplinen unseres Zentrums an
einem Tag ambulant vor: Nephro-
logie - Neurologie - Kardiologie
vor. Neben der Krankengeschichte
und der kérperlichen Untersu-
chung gehért immer eine Blutent-
nahme, die Nierensonographie,

bei Magen-Darm-Beschwerden neurologische Untersuchung mit
verdffentlichen. Funktionstestung sowie ein EKG
Steckbrief Fabryzentrum
Klinik Universitatsklinikum Munster (UKM)

Albert-Schweitzer-Campus 1

48149 MUunster

Interdisziplindres Fabry Zentrum (IFaZ) MUnster

Sekretariat / Koordination)

0251 — 83 47518

anne.huster@ukmuenster.de

petra.hemker@ukmuenster.de

Zentrum

Homepage

Leitung

Fabryzentrum seit 2011
Patientenanzahl 275

Team vor Ort

Andere seltene Erkrankungen

Studien im Zentrum Ja
Forschung im Zentrum Ja
Patiententreffen

https://www.ukm.de/index.php?id=3894

Univ.-Prof. Dr. Dr. med. Eva Brand

6 Arzte & Infusionsteam

Ja, jedoch vorwiegend Fabry

Ja, zweimal im Jahr
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Prof. Dr. Eva Brand (links) und das Arzte-Team des IFaZ Miinster

und eine Echokardiographie dazu.”
Kopf-MRTs und Herz-MRTs wur-
den meist mitgebracht, kénnten
jedoch auch vor Ort durchgefthrt
werden. Zahlreiche Fabry-
Patienten bringen ihre Kinder mit,
die dann in der Padiatrie gesehen
werden. Eine Besonderheit im
Zentrum ist die Moglichkeit fur ein
Sport-/Bewegungs-Programm
unter Anleitung der Sportmedizi-
ner. Die meisten Patienten erhalten
(bei ERT nach Erstinfusionen im
Zentrum) ihre Enzymersatzthera-
pie oder Chaperontherapie zu
Hause oder heimatnah.

In MUnster finden seit Jahren regel-
maBige Fortbildungsveranstaltun-
gen fur Arzte und zweimal im Jahr
auch fur Patienten statt. Das nachs-
te Patiententreffen ist fur Dezem-

ber 2021 geplant. Zusatzlich leitet
Prof. Brand den inzwischen traditio-
nellen Fabry-Frauen-Workshop,
der Corona-bedingt am 26. Juni als
Online-Veranstaltung  stattfinden
wird.  (Siehe  Artikel  Frauen-
Workshop!) Wahrend der Corona-
Pandemie werden Video-
Sprechstunden angeboten, wobei
weiterhin ambulante Kontrollen im
UKM stattfinden.

.Wir haben einen guten gemeinsa-
men Weg mit den Patienten gefun-
den. Uns sind die Fabry-Patienten
sehr wichtig, sodass wir uns Zeit
nehmen, um die Therapie individu-
ell auf den Patienten abstimmen zu
konnen. An dieser Stelle ein herzli-
ches Dankeschoén an die Kollegen
unseres Zentrums und an Frau
Huster und Frau Hemker fur den

Stammtisch-Treffen in Eurer Nahe

stets liebevollen und engagierten
Umgang!” ist ihr Schlusssatz im In-
terview.

Anmeldung Uber: Frau Huster und
Frau Hemker (s. Tabelle.)

Das interdisziplinare Team fur Er-
wachsene und Kinder: Prof. Dr. Eva
Brand (Nephrologie), Priv.-Doz. Dr.
med. Antje Schmidt-Pogoda
(Neurologie), OA Christian Pogoda
(Kardiologie), Prof. Dr. Thorsten
Marquardt (Padiatrie), Prof. Dr. Ste-
fan-Martin  Brand (Sportmedizin),
OA Jens Hinder (Sportmedizin)

Natascha Sippel

Neben unseren Online-Stammtischen moéchten wir, sowie es die Situation wieder zulasst, verstarkt kleine
Stammtisch-Treffen in der Region anbieten; gerne in Gartenlokalen. Hier gibt es die Mdéglichkeit zum Erfah-
rungsaustausch und gute Tipps fur den Alltag. Wir kénnen wieder Mainz anbieten, aber viel besser ware es,
wenn ihr uns kontaktiert und sagt, dass ihr euch einen Stammtisch in eurer Nahe wunscht. So wurden wir mit
euch einen Termin absprechen und diesen auf der Homepage posten. (Bei drei Anmeldungen findet der Termin
statt) Wir kdnnten uns vorstellen, je ein Treffen im Rhein-Main-Gebiet, im Westen (z.B. Ruhrgebiet oder in Kéln),
in Norddeutschland und in Suddeutschland zu machen, sowie eins in Thuringen.

Die Treffen sind immer fir alle Fabry-Patienten und Angehérige, finden jedoch ohne Arzte 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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MEINE FABRY-GESCHICHTE

In der Schule ausgegrenzt

- ein Schulwechsel nach der Diagnose brachte Erleichterung

Jannic P. ist 12 Jahre alt und lebt mit seinem jungeren Bruder und den Eltern in einem kleinen
Dorf in Nordrhein-Westfalen. Neben den beiden Katzen gehdren der Familie auch Huhner und
Ganse. Bei ihnen verbringen sie oft ganze Wochenenden auf einer groBen Wiese in inrem Cam-
per. Hier gibt es Platz fur viele Aktivitaten. Schwimmen im Verein ist sein groBes Hobby, wegen
Corona findet hier aber schon lange nichts mehr statt. Gegen Langeweile spielt er gerne Minec-
raft oder auch anderes an der Spielekonsole, aber am liebsten trifft sich mit seinen Freunden.
Wir haben ihn und seine Mutter um ein Interview gebeten, weil immer haufiger junge Patienten

erkannt werden.

Seit wieviel Jahren weiBt du, dass du MF hast?
Etwas Uber einem Jahr.

Wart ihr lange auf der Suche nach der richtigen Diag-
nose oder entstand diese eher zufallig?

Wir waren ziemlich genau sechs Jahre auf der Suche.

Wie hast du gemerkt, dass da etwas nicht in Ordnung
ist?

Am Anfang hatte ich FuBschmerzen wenn ich langer
gelaufen bin. Zuerst dachte ich, dass ich wachse, aber
irgendwann war ich sicher, dass das nicht sein kann.
Die Schmerzen hatte ich immer &ofter und langer, ir-
gendwann gingen sie kaum noch weg. Beim Sportun-
terricht war das ein groBes Problem.

Wie war euer Weg zur Diagnose?

Der Kinderarzt Uberwies uns zum Orthopaden. Dieser
stellte einen Senk-Spreizfu3 fest und es gab Einlagen.
Da es nicht besser wurde gingen wir zum Neurologen.
Dort wurden die Nervenstrange gemessen, aber alles
schien in Ordnung zu sein. So landeten wir schnell
beim Kinderpsychiater. Der erklarte schlicht, dass Jan-
nic ahnlich einer Trotzphase, einfach keine Lust auf An-
strengungen hatte und sich verweigern wurde. Das
stimmte aber einfach nicht. Wir waren immer wieder
beim Kinderarzt. Er hatte keinen Rat, so recherchierten
wir im Internet und Uberlegten, ob es Rheuma sein
konnte. Der Kinderarzt meinte allerdings, dass das nicht
sein kdnnte, nahm Ben aber ernst. Er veranlasste ein
groBes Blutbild. Hier fiel auf, dass keine Enzymaktivitat
vorhanden ist und so kam es zu der Verdachtsdiagnose
Morbus Fabry. Wir waren wirklich oft beim Kinderarzt,
es wurden auch immer wieder Blutbilder gemacht.
Warum das erst nach so langer Zeit aufgefallen ist,

wissen wir nicht. Auch der Kinderarzt war dann froh, zu
wissen, woher das kommt.

Was léste die Bestatigung in dir aus?

Im ersten Moment war ich erleichtert, dass ich jetzt
weil was ich habe. Dann war es aber schon blod, weil
ich das einfach nicht haben wollte.

Hat die Diagnose Euer Leben verandert?

Eigentlich nicht, auBer dass ich jetzt neben meiner Infu-
sion jeden Abend eine Tablette gegen meine Schmer-
zen nehme (Kabermazipin). Das ist eigentlich ein Medi-
kament fur Epilepsie, hilft aber auch bei Nerven-
schmerzen. Bei Jannic gingen die Schmerzen trotz EET
nicht weg. Mit der Tablette sind sie aber deutlich weni-
ger geworden.

Wurden durch dich weitere Familienmitglieder als MF
Patienten erkannt?

Ja, meine Mutter.

Frage an die Mutter: Hatten Sie Probleme oder
Schmerzen?

Ich habe diese Brennschmerzen in den Handen, aber
nur, wenn meine Kdrpertemperatur Uber 37,5 Grad
geht, das kam aber nicht so oft vor. AuBerdem habe ich
immer mal wieder Brennschmerzen an unterschied-
lichsten Korperstellen. Das war immer komisch und
nicht richtig zuzuordnen. Heute weif3 ich, dass ich mir
das nicht nur eingebildet habe.

Wie ist die Stammbaumanalyse gelaufen?

Mutter: Ich habe zwei Halbbrider. Fur beide habe ich
vom Zentrum eine Trockenblutkarte mitbekommen. Ein
Bruder hat sie angeblich abgeschickt und nie ein Er-
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gebnis bekommen, der andere Bruder meint, dass er
das eh nicht hat. Er ist jetzt Vater eines Sohnes. Leider
sind unsere Eltern beide an Krebs verstorben, sodass
wir gar nicht nachvollziehen kénnen, wer Fabry hatte.
Zu weiteren Verwandten haben wir kaum Kontakt. Die
haben sich wohl nicht so verstanden. Genaueres weil3
ich gar nicht.

Wie hat Deine Familie auf die Nachricht MF reagiert?

Eigentlich waren alle erleichtert. Meine Eltern und auch
GroBeltern haben mich immer ernst genommen.

Bekommst du eine Therapie gegen MF?
Ja.
Far welche Therapie habt ihr euch entschieden?

Ich bekomme alle 14 Tage EET mit Replagal. Die Tab-
lette ist bei unserer Mutation nicht geeignet.

Bist du in Heimtherapie?

Ja, am Anfang musste ich immer ins Zentrum. Das war
ein weiter Weg und dort war das auch anstrengend.
Man musste sich anmelden und immer weite Wege
latschen und auf die Arzte warten. Jetzt bin ich echt
froh, dass ich das nicht mehr muss!

Hat MF auch etwas Positives in ihrem Leben bewegt?

Bis jetzt noch nicht.

Was wiirdet ihr anderen Patienten empfehlen?

Fur Jannic war es in der Schule sehr schwierig. Da er
die Schmerzen hatte, konnte er im Sportunterricht ein-
fach nie mithalten. Auch auf dem Schulhof gehérte er
nicht zu den Aktiven. Das fuhrte ganz schnell zu Aus-
grenzungen. Nach dem Wechsel in die weiterfGhrende
Schule wurde es immer schlimmer. Abfallige Bemer-
kungen, auch von Lehrern, motivierten zu immer weite-
ren Sticheleien. Das hat ihn und auch uns sehr belastet.
Als die MF Diagnose kam, haben wir versucht die Leh-
rer aufzuklaren und gehofft, dass sie Jannic vor weite-
rem Gemobbe schitzen wurden. Da hat aber nichts
mehr geholfen. So haben wir uns fur eine neue Schule
entschieden. Dort haben wir vorher aufgeklart, welche
Probleme Jannic durch MF hat. Hier haben die Lehrer
die Schuler gut vorbereitet. Jannic ist heute sehr zufrie-
den in seiner Schulgemeinschaft. Diese Dauerbelas-
tung, der Druck und die damit verbundenen Angste,
alles hat sich aufgelost. Wir sind sehr froh, diesen
Schulwechsel gewagt zu haben. Jetzt ist einfach alles
besser!

rDiese Rubrik lebt von euren Geschichten! Wir méch—1
ten in jedem Newsletter eine andere Geschichte vor-

stellen. Wenn Sie bereit zu einem Interview waren,

melden Sie sich bei uns (0176 — 6097 3408 oder

n.sippel@fabry-shg.de).

. J
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Studie zum Q53-Fragebogen
- Diagnose-Nachweis der Teilnehmer erforderlich

Bei unserer Mitgliederversammlung in Koln 2020 haben viele von Euch an einer schriftlichen
Umfrage teilgenommen. Hierbei ging es um den Q53 Fragebogen. Dies soll dazu beitragen,
dass Fabry-Patienten durch Ausfullen solcher Fragebdgen fruher erkannt werden konnen. Auch
wissen wir schon, dass durch die vielen Teilnehmer auf einmal klar wurde, dass beim Fabry
nochmal zwischen Frauen und Mannern differenziert werden muss. Allerdings muss gesichert
sein, dass nur Fabry-Patienten teilgenommen haben. Daher braucht Philipp Hahn noch dringend
einen Diagnose-Nachweis von allen, die mitgemacht haben! Er schreibt:

a N

,Vielen Dank, dass Sie an der Q53-Fabry-Studie zur Friiherkennung von seltenen Erkrankungen am Bei-
spiel von Morbus Fabry des Zentrums fur seltene Erkrankungen Bochum teilgenommen haben. Inzwi-
schen stecken wir mitten in der Auswertung und schon jetzt zeichnet sich ab, dass wir mit lhrer Hilfe ei-
nes der getesteten diagnoseuntersttitzenden Instrumente erheblich verbessern Rénnen.

Leider mussten wir feststellen, dass uns von lhnen noch kein Diagnosenachweis vorliegt. Wir bitten Sie
daher, diesen baldmdglichst nachzureichen.

Schicken Sie dazu bitte eine Kopie oder ein Foto einer Arztbriefseite, aus der hervorgeht (mindestens Ihr
Name, der ausstellende Arzt und die Diagnose mtissen lesbar sein) an:

Philipp Hahn

Klinik fdr Kinder- und Jugendmedizin
der Ruhr-Universitdt Bochum
Alexandrinenstr. 5

44791 Bochum

Oder per Mail an:
Philipp.hahn@rub.de

Bitte geben Sie dartiber hinaus an, ob die Diagnose bei Ihnen enzymatisch oder auch genetisch gesi-
chert wurde. Ihre persénlichen Testergebnisse erhalten Sie zusammen mit einer Zusammenfassung der
Studienergebnisse spdtestens mit endgliltigem Abschluss der Studie voraussichtlich in der ersten Jah-
reshalfte 2022."

. .

Also, das schaffen wir auch noch!

Bitte macht ein Foto oder eine Kopie von einem Arztbrief, aus dem die Diagnosebestatigung hervorgeht und

leitet diese an Herrn Hahn weiter! Vielen Dank. Wenn es gut lauft, sehen wir ihn nachstes Jahr in Oberhof wie-
der!

Danke flr eure Mitarbeit!
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MFSH-Projekt

D313Y & A143T: Fabry-Mutationen im Fokus!

- Fabry-Patienten fir wichtige Studien gesucht

< \IFSH

Schon langer gibt es in der Fachwelt eine Diskussion uber die Auswirkung der Fabry-
Mutationen D313Y und A143T auf die Gesundheit der Patienten, die diese Mutation tragen. Teil-
weise wird bezweifelt, dass diese Mutationen Morbus Fabry auslésen.

Aus diesem Grund mochten verschiedene Fabry-
Zentren Studien dazu durchfUhren. Gerne mochten wir
hier unterstitzen und haben eine kurze 5-Minuten-
Umfrage online gestellt, die einige grundsatzliche Da-
ten erhebt.

Erst einmal ware es wichtig zu
wissen, wie viele Fabry-
Patienten Uberhaupt eine die-
ser Mutationen haben, An-
scheinend gibt es diese relativ
haufig. Entscheidend ist je-
doch, ob diese Patienten
Symptome entwickelt haben.
Falls dies der Fall ist, ware es
gut zu wissen, wie sich die
Symptome auBern. AuBerdem
interessiert uns, ob die Patien-
ten eine Therapie bekommen und ob diese Therapie zu
einer Verbesserung der Symptome gefuhrt hat.

Laborbezeichnung fiir D313Y
€.937G>T oder p.D313Y oder p.Asp313Tyr

Zur Umfrage kommt man uber nebenstehenden Link
oder durch Einscannen des QR-Codes.

Wie immer kénnen Sie auch den Fragebogen bei Na-
tascha anfordern unter 0176 — 6097 3408

Um hier wieder sehr gute Erfolge erzielen zu kén-
nen, sind wir auf Eure Mithilfe angewiesen!

Wir bitten daher alle Patienten mit dieser Mutation un-
bedingt an der Kurzumfrage teilzunehmen! Auch, wenn
Sie schon 6fter gehdrt haben, dass ihre Mutation keine
Symptome machen kann.

Die Daten werden grundsatzlich anonym erhoben. Am
Ende kdénnen jedoch die Teil-
nehmer uns ihre Kontaktdaten
geben, damit wir sie kontaktie-
ren kénnen sobald die Studien-
planung weiter fortgeschritten
ist.

Ob man die Mutation hat, kann
man im Bericht des Labors, das
den Gentest durchgefuhrt hat,
nachlesen. Hier steht dann eine
oder mehrere der Angaben in
den beiden Boxen. AuBerdem
kennt das Fabry-Zentrum bzw. der betreuende Arzt die
Mutation und man kann sie dort erfragen.

Laborbezeichnung fur A143T
C.425G>A oder p.A143T oder p.Ala143Thr

Umfragelink:
www.easy-feedback.de/Mutation/1336132/PIKu0O3
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Ein Fabry Register ist wichtig fir die Forschung und wichtig far

Patienten

- Team steht bereits in den Startléchern

Das nachste groBe MFSH Projekt
steht an: Es ist nicht nur unser gro-
Bes Ziel, sondern viele Arzte und
Betroffene hoffen schon lange da-
rauf, ein nationales Fabry Register.
Bisher gibt es nur internationale
Register, dies mochten wir andern.

Gemeinsam mit der Frauen-
Studie wollen wir versuchen,
die ersten Daten in das natio-
nale Fabry-Register einzupfle-
gen. Somit setzen wir ein lang
ersehntes Projekt um.

Hintergrund:

Es gibt immer wieder Anfra-
gen von Arzten, Doktoranden,
Studenten oder kleinen Ar-
beitsgruppen, die gerne zu
verschiedenen Fabry-Themen
forschen wollen. Sie mochten
eine Projektarbeit oder ahnli-
ches beginnen. Das grof3e Hin-
dernis hierbei ist haufig die
mangelnde Verflgbarkeit von
Patienten. Die wenigsten Zen-
tren kénnen auf eine ausrei-
chend groBe Patientenzahl
zugreifen. Der Aufwand dieser
Patienten-Suche, lasst leider
viele Projekte direkt im Ansatz
scheitern.

Ein Register, indem alle Fabry
-Patienten aus Deutschland ver-
zeichnet sind, ware hier sehr ziel-
fahrend.

Sucht eine Arbeitsgruppe bei-
spielsweise nur Patienten mit Angi-
okeratomen, kdnnten wir diese
schnell herausfiltern und die Pati-
enten Uber diese Studie informie-
ren. Am Ende entscheidet naturlich

trotzdem die Patienten, ob sie
Uberhaupt an der entsprechenden
Studie teilnehmen wollen.

Vorteil:

Patienten kénnen gezielter an Stu-
dien teilnehmen. Die Fragen sind
im moglicherweise sehr passend

Nationales Fabry-Register

Maorbus Fabry Selbsthilfegruppe e.V

Sphir%s

Clinical Science for LSD

zu ihren Symptomen und erschei-
nen ihnen dadurch sinnvoll. Im
gunstigsten Fall profitieren sie di-
rekt von den Ergebnissen.

Wem gehért das Register?

Das Register wird von der MFSH in
Zusammenarbeit mit der SphinCS
gUG in Hochheim gestartet. Die

SphinCS ist ein Forschungszentrum
fur lysosomale Speichererkrankun-
gen. Sie haben bereits mit zwei an-
deren Selbsthilfegruppen aus dem
LysoNET ein nationales Register
erstellt. Ein Register in den Handen
der Selbsthilfegruppe hat viele
Vorteile. Wir vertreten immer die
Interessen unserer Patienten
und deren Angehorigen.

Sind meine Daten im Register
sicher?

Die SphinCS verfugt Uber ent-
sprechend geprufte und zertifi-
zierte Software und Rechner,
die Abfragesysteme sind von
der Bundesarztekammer ge-
nehmigt und empfohlen. Die
Einhaltung des Datenschutzes
wird auch von der MFSH Uber-
wacht.

Wie kann ich mich registrieren
lassen?

Wir starten mit den Teilnehme-
rinnen der Frauen-Studie. Die-
se werden naturlich erst ge-
fragt und mussen dies bei Zu-
stimmung auch unterschrei-
ben.

Danach heift es nur noch:

slch bin dabei!* Jeder in
Deutschland lebende  Fabry-
Patient kann sich registrieren las-
sen. Hierzu wird es einen Kurzfra-
gebogen geben. Spater werden
vermutlich jahrlich weitere Abfra-
gen folgen um das Register wach-
sen zu lassen. In Zukunft wird es
neben der Papierform auch eine
digitale Moglichkeit geben,
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Neue Studie zur Verbesserung der geistigen Leitungsfahigkeit

Neben den Schmerzen ist wohl die
chronische Erschopfung das
Symptom, dass das Wohlbefinden
von Fabry-Patienten am meisten
einschrankt. Dabei ist nicht nur die
zunehmende  korperliche  Leis-
tungsschwache gemeint, sondern
auch die geistige, die sich bei-
spielsweise in einer abnehmenden
Aufmerksamkeit und emotionalen
Belastung zeigt.

Unter einer Enzymersatz-Therapie
berichten Fabry-Patienten von ei-
ner Verbesserung dieser Sympto-
me. Allerdings fehlen hier noch
wissenschaftliche Daten.

Dem mochte eine neue Studie am
Institut fur Medizinische Psycholo-
gie und Medizinische Soziologie in
Rostock, das sich unter der Leitung
von Herrn Prof. Peter Kropp befin-
det, Abhilfe schaffen.

Ziel der Studie ist es, anhand einer
EEG-Messung die Aufmerksamkeit
und die emotionale Befindlichkeit
im Verlauf nach Beginn einer Enzy-
mersatztherapie bei Patienten mit
einer Morbus Fabry Erkrankung zu
erfassen und somit die Auswirkung
der Behandlung auf diese Lebens-
bereiche erstmalig zu quantifizie-
ren.

Erkrankt oder geimpft?

— bitte teilt uns eure Erfahrung mit

Immer ofter werden wir gefragt, ob
wir Fabry-Patienten kennen, die
von Corona betroffen waren und
wenn ja, wie sie die Infektion Uber-
standen haben. Viele un-
serer Patienten haben
sich mit Beginn der Pan-
demie sehr zuriuckgezo-
gen und auch mit groBen
Angsten zu kdmpfen.

Bisher kennen wir nur
wenige Fabry-Patienten,
die von der Infektion be-
troffen waren. Sie hatten
keine schweren Sympto-
me. Das ist auch eine po-
sitive Nachricht. Zur Imp-
fung konnen wir berich-
ten, dass einige Fabrys inzwischen
vollstandig geimpft sind und die
Impfungen gut vertragen haben.
Lediglich um die Einstichstelle
fuhlte es sich am nachsten Tag an,

wie bei einem groBen, blauen
Fleck. Ahnlich, wie man es von der
Tetanus-Impfung kennt.

Wir kennen jedoch auch Patienten,

die lieber noch etwas warten
modchten und auf Alternativen zur
Impfung hoffen. Diskutiert wird der-
zeit in der Fachwelt, ob bestimmte

&= \FSH]

Dabei sollten die Patienten maxi-
mal dreimal mittels EEG und Fra-
gebogen untersucht werden.

Die Kosten flUr An- und Abreise
sowie Ubernachtung werden Uber-
nommen!

Wer teilnehmen mochte oder Fra-
gen hat, meldet sich bitte direkt

beim  Studienmitarbeiter  Dipl.
Psych.  Enrico Blohm  unter
0381 — 494 9563 oder

Enrico.Blohm@med.uni-rostock.de.

Inhalations- und Nasensprays ge-
gen Corona wirksam sein konnten.
Auch hier sind wir gespannt, wie
die Entwicklung sein wird und
hoffen, dass sie uns weiter
daruber berichten.

Sicherlich wurde es dem
einen oder anderen hel-
fen, hierGber mehr zu er-
fahren. Gerne konnt ihr
uns schreiben oder auch
anrufen, wenn ihr eure
Erfahrung teilen mochtet.
Wir wurden uns freuen
und im nachsten Newslet-
ter oder auch schon auf
unserer Homepage dar-
Uber berichten.

Meldet euch einfach bei uns unter
info@fabry-shg.de ruft an unter
02473 — 9376 488 oder 0176 —
6097 3408
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Ein Pladoyer fur die Stammbaum-Analyse

Die Diagnosewege der Fabry-
Patienten sind so unterschiedlich,
wie sie nur sein kénnen. Sie sind oft
lang und frustrierend, kénnen aber
auch spannend sein. Immer wieder
ist eine Geschichte darunter, die
etwas sprachlos macht - und uns
zum Nachdenken bringt.

Mehrfach haben wir von Patienten
gehort, dass sehr nahe Verwandte
schon lange in Therapie waren, als
bei ihnen die Diagnose gestellt
wurde. Sie selbst haben dies erst
erfahren, als sie genau diese Ver-
wandte Uber den Fabry informieren
wollten. Fur die Patienten war das
dann ein Schock. Manche hatten
schon zehn Jahre fruher in Thera-
pie sein kénnen..! Andere Patienten
erzahlen, dass wohl bei ihnen
schon als Kind die Diagnose ge-
stellt wurde, die Eltern dies aber
mangels Symptomen nicht erst
nahmen. Vielleicht vergaBen die
Eltern es sogar im Laufe der Jahre
und konnten keinen Zusammen-
hang herstellen, als ihre nun jungen
erwachsenen Kinder mit unter-
schiedlichen gesundheitlichen
Problemen zu kampfen begannen.

Wir haben uns mit diesem Thema
schon oft beschaftigt

Wie oder wo kann ich mich auf Morbus Fabry testen lassen?

Viele Familien sind weit verstreut
und haben dadurch keine guten
Kontakte mehr zueinander, andere
wiederum sind irgendwie zerstrit-
ten. Die Ursache dafur ist der
nachsten Generation manchmal
gar nicht bekannt. Nicht selten
kann der Fabry sogar dazu beige-
tragen haben.

Wenn es Betroffenen schlecht geht
und Arzte behaupten, dass ihre
Beschwerden keine kérperliche
Ursache haben kdnnen, macht das
etwas. Finden sie auch keinen
Ruckhalt in der Familie, bleiben oft
tiefe Risse zurlck, die selbst nach
Diagnosestellung nur schwer zu
heilen sind. So werden nahere Kon-
takte vermieden, irgendwann ver-
liert man sich ganz aus den Augen.

Trotzdem sollte jeder, der eine
Fabry Diagnose bekommt, wirklich
alles daransetzen, die Verwandt-
schaft zu informieren. Es kann auch
eine gute Gelegenheit sein, wieder
einen Kontakt aufzunehmen - den
ersten Schritt zu gehen. Naturlich
kann das mitunter etwas aufwen-
dig sein. Manchmal muss man
auch etwas hartnackiger sein.
Fabry kann zu irreparablen Scha-
den fuhren. Frah erkannt und the-

In jeden Fabry-Zentrum kann man abklaren, ob

man an Morbus Fabry erkrankt ist. Es geht aber
auch einfacher! Auf unserer Homepage zeigen
wir, wie und wo ihr Hausarzt kostenfreie Labor-
Tests anfordern kann. Ein paar Tropfen Blut kén-

nen schon Gewissheit geben:

https:/ /fabry-shg.org/labortest/
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Trockenblutkarte

rapiert kénnen diese jedoch ver-
mieden werden. Bitte macht den
ersten Schritt!

Ich selbst habe in meiner Familie
anfangs auch erlebt, dass dieses
Thema mitunter ganz schén viel
Sprengkraft haben kann. Bei uns
war das auch nicht mit einem Anruf
erledigt. Es kann jedoch durchaus
auch positiv werden. Unsere Fami-
lie ist am Ende dadurch gewach-
sen. Wir hatten einen Teil von uns
ohne den Fabry nicht einmal ken-
nengelernt.. So hat sogar der Fabry
bei uns etwas Gutes bewirkt.

Wir wunschen uns, dass jeder
Fabry-Patient so lange recher-
chiert, bis er sicher ist, dass sich
jeder mogliche Betroffene aus dem
Stammbaum testen lassen hat.
Vielleicht lernt ihr dadurch noch
einen anderen Teil der Familie ken-
nen und kdnnt mir davon berichten.
Ich bin gespannt!

Stammbaumanalyse kann Leben
retten!

Natascha Sippel
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In dieser Grafik zeigen wir euch ei-
nen Stammbaum, der eine Famili-
engeschichte verdeutlichen soll:

In der Mitte seht ihr die Person, die
nach langer Suche nach der Ursa-
che ihrer verschiedenen Sympto-
me als Fabry-Patientin erkannt
wurde. Als erstes stellt sich heraus,
dass auch beide Kinder betroffen
sind. Sie konnen dadurch zeitnah
mit einer Therapie beginnen. Durch
gemeinsame Uberlegungen wird
schnell klar, dass der Ubertrager

Stammbaum-Beispiel

Trotzdem ist es sehr wichtig, dass
die Schwestern sich auf die Suche
begeben. Nicht nur die Halb-
schwester und ihre Kinder mussen
getestet werden, sondern auch die
Tante und alle ihre Nachkommen
kénnten vom Fabry betroffen sein.

In unserer Grafik sehen wir tatsach-
lich sieben betroffene Patienten
(gefullte Flachen), aber auch sie-
ben weitere Personen, bei denen
unbedingt eine Abklarung stattfin-
den sollte (schraffierte Flachen).

% \FSH

Auch heute sind Familien oft weit
verzweigt und Patchwork-Familien
gehoéren zum Alltag. Schon in un-
seren noch wenigen Patientenge-
schichten sehen wir, dass einiges
Leid durch fruhere Therapie er-
spart geblieben ware. Bitte denkt
daran, dass ihr selbst dazu beitra-
gen kénnt, dass es anderen, viel-
leicht noch fremden Menschen,
besser gehen wird.

Die Frage, ob Eltern ihre Kinder
testen lassen sollten, beantworten

2. Frau ||
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der Vater war. Er hatte sehr klare
Fabry typische Symptome , an de-
nen er ohne von der Fabry Erkran-
kung zu wissen, schon Jahre zuvor
verstorben war. Der Vater muss
den Fabry von seiner Mutter geerbt
haben, da Vater die Erkrankung
nicht an ihre Séhne vererben kon-
nen (s. Box).

Aus einer zweiten Ehe hat der Va-
ter zwei weitere Kinder, darunter
eine Tochter. Sie ist somit auch be-
troffen, Sie muss informiert werden,
denn auch ihre Kinder kénnen wie-
derum beide betroffen sein.

Weiter wird klar, dass der Vater
eine Schwester hat. Hier bestand
jedoch schon sehr lange keinen
Kontakt mehr. Den Schwestern ist
die Tante ganzlich unbekannt

Man muss sich dringend bewusst
machen, dass Fabry eine sich stan-
dig verschlechternde Krankheit ist.
Ohne Therapie leiden Patienten oft
viele Jahre und haben nicht selten
eine deutlich verkurzte Lebenszeit.
Gerade junge Patienten haben aber
eine Aussicht auf ein weitgehend
normales Leben, wenn die Thera-
pie fruhzeitig beginnen kann.

Grundsatzlich gilt:

i
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wir als MFSH grundsatzlich mit ja -
denn vorbeugen ist besser als hei-
len. Es gibt jedoch auch zu diesem
Thema einige Diskussionen (Pro
und Kontra). Darauf gehen wir im
nachsten NL ein.

Manner (Vater) vererben den Fabry immer an alle Téchter, aber nicht an
die Séhne. Alle Tochter sind somit immer betroffen. Sie mussen sich je-
doch MF durch einen Gentest bestatigen lassen, um ggf. eine Therapie

genehmigt zu bekommen.

Frauen (MUtter) konnen M. Fabry an Tochter und Séhne vererben, sodass
alle Kinder betroffen sein konnen, aber nicht betroffen sein mussen. Hier

sollten sich alle Kinder testen lassen.
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Stammtischtreffen online!

Wie geht das?!

o lhr braucht einen PC, Laptop oder ein Tablet mit Kamera und Mikrofon, ein stabiles Internet

o einen Einladungs-Link

o 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 begruBen kénnen.

o Die Stammtische sind etwa eine Stunde lang. wer sich erst etwas spater zuschalten oder fruher verab-
schieden muss, kann dies jederzeit ohne Probleme.

o Den Einladungs-Link musst ihr vorher unbedingt anfordern, er ist nur flr einen Termin gultig und darf
nicht weitergereicht werden.

o 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 Fruhjahr 2021 werden wir, neben den Online-Stammtischen, wieder mit kleinen personlichen Treffen
starten. Wer Interesse daran hat, einmal einen Stammtisch in seiner Nahe zu haben, kann uns gerne schreiben
oder anrufen.

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

.. schon Mitglied bei uns?

Wir bieten:
¢ regelmaBig Neuigkeiten auf der Homepage
e Links zu neuen Studien
e Hinweise auf Patiententreffen

¢ mindestens einmal jahrlich das ein- bis zwei-

tagige Mitgliedertreffen: Morbus Fabry Selbsthilfegruppe e.V.

Hier haben Sie die Méglichkeit, andere Pati- Geschaftsstelle

enten und deren Familien kennenzulernen, Brunnenstrafe 11

sich auszutauschen und sich zu informieren; 52152 Simmerath

die Kosten werden groBtenteils Ubernom- Tel: 02473 — 9376 488

men. Email: info@fabry-shg.de

e neu: vierteljahrlich einen Newsletter

www.fabry-selbsthilfegruppe.de




