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Deutschland
._JIL}L s Fabry Selbsthilfegruppe

Herzlich Willkommen zu unserem

1. Virtuellen Morbud-abry Patiententreffen




Kontaktieren Sie uns bei Fragen oder Anregungen gerne unter
den folgenden Kontaktdaten

Dr. Christina Lampe

Oberarztin M F S H :
Zentrum fiir seltene Erkrankungen - !;Iuﬁc?l!ngh care
Giel3en (ZSEGI) B e SelosiliTagruipge
Abteilung Kinderneurologie, Morbus Fabry Selbsthilfegruppee.V. 2, -~ 33 v 12yl
Sozialpadiatrie u. Epileptologie Brunnenstraie 11 2SRENT SA G dzya SNB
Zentrum Kinderheilkunde u. 52152 Simmerath
Jugendmedizin Erfahren Sie mehr unter
EMail Tel. Nr._02473/93 76 488 www.unitedhealthcare.ewder
e . E-Mail: info@fabryshg.de +49 (0) 800 44 020 44

Christina.lampe@paediat.
med.untgiessen.de


http://www.united-healthcare.eu/

Begrifl3ung

DieHealthcareDeutschland im Uberblick

Vorstellung HomecarBrogramm
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Morbus Fabry Selbsthilfegruppe e.V.
Deutschland

Familienplanung mit Morbus Fabry

organisiert von _
::: Healthcare

Deutschland



Unser Team <%%‘@I\/IFSH

Dr. Berthold Wilden Dieter Landgraf Daniela Kirsch Natascha Sippel-

Vorsitzender Stellvertreter Kassenwartin Schonborn
Geschaftsfihrerin

Fabry-Patient Ehemann und Vater Fabry-Patientin Fabry-Patientin
Biochemiker NL-Soziales, Mutter Mutter, Oma
Studien, politische Kasse, NL, Zentren + Arzte
Organisation, Entwicklung, Abrechnungen + Frauen-Workshops,
Layout, Social- Antragsfragen Veranstaltungen Veranstaltungen

Media,
Mitglieder uvm.



Was ist eine Selbsthilfeorganisation @% MFSH

Morbus Fabry Selbsthilfegruppe e.V.

Grundwerte

solidarisch
gemeinnutzig
unabhangig
patientengefuhrt

Gemeinsam sind wir stark!



Online-Patienten-Treffen

Unsere Highlights

Start Uber uns Aktuelles -

Fabry und Familienplanung

Morbus Fabry Zentren

Transitionsmedizin -
Erwachsenwerden mit

Erwachsenwerden mit M. Fabry

abry-Patienten-Webinar

Lisbe Mitglieder,

wir blicken zurlick auf unsere Familien- und Patienten-
konferenz in Oberhof, bei der wir auch unser
Jjahriges Jubilaum gefeiert haben und méchten auch
allen ht dabei sein konnten. davon berichten.

Eine Jugendliche beschreiot aus inrer Sicht, wie sie den
Tag erlsot hat und machte damit anderen jung

en Mut machen. beim nachsten Treffen dabei zu
sein Danke dsfur! Auch der Patientin, die wahrend des
Scvitt wagte auf die schwierige Situation
estimmten Mutationen ninzuweisen
apoelliente, vegzuschauen danken
ote. welche Konseguenzen dies nicnt nur in
hrem Leben nat und berintte nicht nur die anwesen-

Unsere langs im Voraus geplanten _Stamm
Ort” sind leder nur selten out besucht - cas

Vorwort m

Top-Thema MFSH Familen- und Patenten
renz in Oberhof

MFSH-Aktivil Neue Satzung und Beitragsord-
nung
Reha-Bericht, Stammtisch Miinchen und mehr...

- \IFSH

Morbus Fabry Selbsthilfegruppe e.V.

Trafien mussten wir nun sogar sbsagen Woran legt
das? Wir wirden uns hier Uber ein paar Mail is dem
Berliner Raum freuen Wir andern nun das pt und
2N 2u sinem regionalen Patien-
en suddeutschen
Fatenten. die scher van sner Kisinen
g profitieren wirden 2 mit unserem
Zept wieder mehr Anmeldungen zu haben

\Wir verabschieden uns noch mit inem tollen Bild von
unserem langiahrigen Kassenwart Dirk Vohwinkel, der
sein Amt an Daniela Kirsch

Erst im nachsten Newsletter stellen
um vor. Die Rubrik .Meine Febry
mit einem Renz - Bercnt verschmalzen Her kannt e
von giner Lberaus en Erfahrung zum Thema
Seamerzen lesen! Wi hofen 3durch auch ande-
nmerzoztienten dies als mogliche Chance s
und sich auch an eine Schmerzklink wenden. Selo
wenn nicht all schwnGen wirden, wa-
2 Ereichterung!

gen teil - sie werden in o
sznrger 1 und ge
oald einen Fab
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Unsere Projekte & \IFSH

Morbus Fabry Selbsthilfegruppe e.V.

Nationales Fabry-Register

Sphir%s

Clinical Science for LSD

DEUTSCHLAND

———
0 @ 40 ankm

BADEN-
WURTTEMBERG

o
Susigan




Regionale Patiententreffen % MFSH

Morbus Fabry Selbsthilfegruppe e.V.

Online-
Patienten-
Treffen



Was tun wir fiir die Gemeinschaft % MFSH

Morbus Fabry Selbsthilfegruppe e.V.

Interessenvertretung ¥ f f ent | i ¢ h k eZusasmmeandrieeit mit
Radio, TV, PresseFirmen

T
2 N b [ ABBhrcuer

" DIAGNOSE — \ 2/

Erich Irlstorfer
Mitglied des Deutschen Bundestages

SELTENE ERKRANKUNGEN
IN BAYERN

Fabry Frauen Workshop in
Leipzig

Schnell noch mitmachen!!!

virtuelles
Morbus Fabry Patiententreffen
" .’»

Ziel: Morbus Fabry
bekannter machen!




Projektarbeit % MFSH

Morbus Fabry Selbsthilfegruppe e.V.




International %MFSH

FIN Fabry Expert Meeting 2023

April 21st- April 23rd, 2023

Van der Valk Amsterdam Schiphol , Amsterdam, The Netherlands M O R BU S I:A B RY

Contact us at coordinator@fabrynetwork.org SELESTHILFEGRUPFE

e —— fabrysuisse

) | 17. PATIENTENVERANSTALTUNG
Vorld5i18 J2@23n FUR LYSOSOMALE SPEICHERKRANKHEITEN

Barcel ona
SAMSTAG, 5. NOVEMBER 2022, 09:15 - 16:00 UHR )
SORELL HOTEL ZURICHBERG ORELLISTRASSE 21 8044 ZURICH




Mitgliedschaft & )IFSH




%= \IFSH

Morbus Fabry Selbsthilfegruppe e.V.

www.fabry-shg.de



Begrifl3ung
Vorstellung Morbus Fabry Selbsthilfegruppe e.V.
Vorstellung HomecarBrogramm
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Uber10 JahrenehrLebensqualitat MFS
im AlltagunsererPatienten

a . BehlthcareDeutschland steht der Patient im Mittelpunkt. Durch konsequent durchgefiihrte
QualitatsmalRnahmen und kompetente & fortwahrend geschulte Mitarbeiter kbnnen wir unseren Patienten einen
{ SNOAOS | yoASGSYS>S RSNJI AKNB [SoSyaljdza £t AGNG RSdziit A OK

A Seit 2009 in DeutschlamdStartschuss fur digevolution in der hauslichen Patientenversorgung
A 2013¢ Griindung der dsterreichischen NiederlassHeglthcareAustria

A Erstes Unternehmen im HomecaBereich, desse@ualititsmanagementsystem nach 1ISO 9001 Standards den TUV Sud
zertifiziert wurde (seit 2011) mit 100% ltckenloser Kihlkette

A Schwerpunkitnfusionstherapiennd Therapietreueprogramme/PSPs
A Europaweite Heimtherapa&us einer Hand

A Uber 100.000 Patientenkontakte uéii.000 Infusionen pro Jahr

A Uber22 Indikationerauch im Bereich der Rare a®dphanDisease

A Kooperation miauf Heimtherapie spezialisiert&potheken

3 i
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U
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Morbus Fabry Selbsthilfegruppe e. V.

Heimtherapie bei seltenen Erkrankungen
' yvASNBE ¢KSNIF LASLINRINI YYS

LINREIN) YYS AY

S G NB dzdzy 3 &

V  Morbus Fabry DravetSyndrom V' Osteoporose Amyotrophe Lateralsklerose
(ALS)

V  MorbusGaucher Endokrinologie/Wachstumsho V' Kurzdarmsyndrom

rmone . it Akute myeloische Leukamie
V  Morbus Pompe VvV Hamophilie L y

Akute hepatische Porphyrie (in :
V  Morbus Hunter (MPS 1) - Tep phyrie ( V' AlphaMannosidose _

Arbeit) Pulmonale arterielle

V  Myastheniagravis :

\Y, Morbgs Hurler/ Morbus Primére Hyperoxalurie Typ 1 Hypertonie (PAH)
Scheig(MPS 1) (in Arbeit) V  Kinderwunsckh, Intralipid Rheumatoide Arthritis
Morquio-Syndrom (MPS 1V) Infusionstherapie e

soriasis
V  MaroteauxLamySyndrom Multiple Sklerose (MS)
(MPS VI) o Generalisierte Myasthenia
Pz.i.roxysmgl ngchtllche gravis(gMQ
V  ATTRvAmyloidose Hamoglobinurie (PNH)
_ N Neuromyelitisoptica-
V  Hereditares Angioddem (HAE) V' Atopische Dermatitis SpektrumErkrankungen
- A i NMOSD
V  Saure Lipase Mangel V  Atypisches hamolytiseh ( )
uramisches SyndronaU$
V Idiopathische Lungenfibrose

(IPF)



Nurse Netzwerk Deutschland

Eo\FSH  HE

Morbus Fabry Selbsthilfegruppe e.\V.

Groftes Netzwerk spezialisierter und erfahreherrses(240Nurses in Deutschland im Bereich seltener Krankheiten

Notiz: 140 einzelne Standorte (ddurseg ggf. nicht explizit erkennbar geg. grafischer
Uberlappung blauer Punkte

Vv

HnbdzZNBR &I RS & 6 Sl RS &lyy Mpa G St £ §  dzy
ASNAYITFNIAT GNGAI

dit SELF YAYASNI 82y RN YYS| RS LIFVE ASSICENT
ClIOKIFIy3SaasSttas

mizvb dINEB&aSy NBf SOFyGS +2NBNFI KNizy
dzdol & hy12ft23ASS ' yNaldiKSaAST t NRAI

Mivb dzZNESBEBRSY YAG R2LIJISE GSy t FfS3S
No S NLINNT

Miyb dZNHSKYSY 'y 2NKNI AOKSY C2NIioA
t T AOK{0SHSKNIEMEANEIHTBSIAX SNHzy 3> 51 0
| @3ASy S DPRYIEIKGA2YyAaINI AYAY3IT t KI
| ND SAUaaAO0OKSNKSAGEZ tNRr2S1 GaOKdz dz



Begrifl3ung
Vorstellung Morbus Fabry Selbsthilfegruppe e.V.

DieHealthcareDeutschland im Uberblick
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UberblickHomeCareéProgramm fiir Morbu&abryPatienten

Was ist Heimtherapie?

V  Fortfihrung der arztlich
verordneten Therapie im
hauslichen Umfeld

Ziele der Heimtherapie:

V  Nahtlosdntegrationder Therapie in den Alltag des

Patienten und der Familie

Erfolgreichédurchfuhrung der Therapie

\
V  Steigerung dekebensqualitat

2

Patient

o=

Heimtherapie

_ _\vh_,._

___ﬁ\_(__ -

I\/IFSH -

@) Aktuell versorgen wir deutschlandweit
B rund 200Patienten mit Morbus Fabry
AY RSNJ I SAYUKSNYLAS X

@ X dzy R T NKNB5800Rfusioen 1 y I LJLJ
zuhause durch

&

b dzZN& S

~

-

% Infusionsgabén der Hauslichkeit nach 1ISO 9001:2015 Standards ﬁ MaximaleFlexibilititdurch Versorgung am Ort der Wahl
=== (z.B. Arbeit oder irdrlaub
G J J
4 @ N\ N
Y ZentralerAnsprechpartnedurch Nurse und unseren Kundenservice 2: Liickenlose Dokumentation uBrichterstattungn Ihren Arzt
J J
( . ] 2\ ~N
TermlnmanagemeritEnqn_erungsmanagement VY Ly G SNBEENGT tApE 32T & b NE O K i t A OKB CNJ 3I8aii
(z.B. Cheelps in der Klinik) ) =7 1 e0K2t 2344 0KS Py i SNARGNGI dzy 3)T 9 NI/ NK NI
I N N
-[ |- Notfall und Nebenwirkungmanagement E Rezeptanagement
(@D




Ihr Weg in die Heimtherapie

Kontakt ziHealthcare
Der behandelnde Arzt Deutschland und

bestimmt die optimale Anmeldung fiir die

Therapie Heimtherapie

- \IFSH

Maorbus Fabry Selbsthilfegruppe e. V.

Unsere Nurse besucht

Sie regelmaRig zuhause
und setzt dieverord
nete Therapie um

Bei Fragen steht Ihnen wir Ihnen jederzeit unter folgenden Kontaktdaten zur Verfugung:

% n y nn nn nnf@heaﬁcg’edeutschland

@ I S| £ GKDIzINSOK t | )r@ @healthcaredeutschland
. SNHadiWNJ a S
chOnTcPA Y KKSA Y
m @healthcaredeutschland
@ xyF2%debHESKOF NE &S dz



Begrifl3ung
Vorstellung Morbus Fabry Selbsthilfegruppe e.V.

DieHealthcareDeutschland im Uberblick
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Dr. Christina Lampe,

Zentrum flr seltene Erkrankunger SEGj Abteilung fir Kinderneurologidspileptologieund Sozialpédiatrie

https:// www.pinterest.dd pin/22306960644420884/ UniversitatsklinikunGiessen
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Woraus besteht das Erbgut?

Wenn die Eizelle der Mutter und die Samenzelle des Vaters miteinander verschmelzen, entsteht dielkrsiees
Menschen. Sie enthalt das Erbgut, in dem vor allem die Bauanleitungen fiir den gesamten spateren Korper verschllsse

AErbgut:alle Informationen, die beim Menschen auf dem fadenformigen Molekdil
SAYS OSNRNAETEUGS {UNAO1TEt SAUSNL ab5b{a
AJede Sprosse der Strickleiter besteht aus zwei sogenannten Basen.

AEs gibt 4 unterschiedliche Basen: A, T, G und C, dadurch unterscheiden sich d
Sprossen voneinander.

ASAS 1 0F2ft3S RSN OSNBROKA SRSY Syodé. LaNmitat
die Zellezum Beispiel als Bauplan, um Eiweil3e (Proteine) herzustellen.

AGen:Die Information, die den Bauplan fiir ein bestimmtes Protein enthalt

AJe nachdem welches Gen abgelesen wird, entsteht ein anderes Protein mit ein
eigenen Aufgabe.

I:

https://www.gesundheitsinformation.davie-funktioniert-die-vererbung.htmi

7

Basenpaar

DNA

Ein Gen

’

# |I| I I\LJJI, QJ_LU L%m%:{: .l':'i:‘-.;-"h_

A-T und GG
T-A und GC



A5d 9ND3Idzt RS& aSyaOKSy oS
CI RSyo LY Stft1SNY o6STAYRS
A. S@2 N &ASAIKS

d KNP Y a2 Yr dy¥

Al dzF SA Y SYWI NS KIBSK

Hp PDB Y S

ALYYSNI T 6SA RSN/ KNRY2az2yYSy

Zellkern

.5 TeTe
i\'

& -

ii, T 3\;}
iRy

DNA

Chromosom

A8KI NBY

https://www.gesundheitsinformation.davie-funktioniert-die-vererbung.htmi

| dzal YYSy
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Was sind Chromosomen?

1. Der Mensch hat 22 solcher Chromosompaare (44)
ADas bedeutet: Jedes Gen ist zweifach vorhanden:

/\

1 Genvonder Mutter, |MDSYy @2

I+

G S NJ

AAuch wenn beide Gene dieselbe Aufgabe haben, kdnnen sie sio
etwas voneinander unterscheiden.

2. Zusatzlich enthalt jeder Zellkern ein weiteres Chromosomenpaar:
die beidenGeschlechtschromosomen:

Frau: XX, Mann XY

https:// www.digitalefolien.débiologid mensctigenetik chromos.html
https:// www.gesundheitsinformation.davie-funktioniert-die-vererbung.html

h

Zusammengehoriges Chromosomenpaar
(homologe Chromosomen)

Gen-Vanante,
vom Vater geerbt

Gen-Vanante,
von der Mutter geerbt

o
<
L

I 4 MT
I 88 |

IR SR RN

III In‘ nE Xx
% i a1 e

23




Die Geschlechtschromosomen X und Y

Ajede Eizelle der Frau enthélt also ekt romosom

Mngllche Keimzellen:
ADer Mann hingegen produziert zwei Arten v@permien:

- 1/2 enthalt ein XChromosom
- 1/2 enthalt ein YChromosom

ABefruchtet ein Spermium mit einemGhromosom die Eizelle, tragt der Embryo zwei
X-und wird zum weiblichen OrganismugX= weiblich

v
XY

>
>

ABefruchtet ein Spermium mit einemGhromosom die Eizelle, tragt der Embryo XY
und und wird zum mannlichen Organismi&.= mannlich d

. 46, XX 46, XY
AX-Chromosom, hat mehr als 1000 Gene, d&hYomosom nur ein paar Dutzende

https:// www.gesundheitsinformation.davie-funktioniert-die-vererbung.html  https:// de wikinedia.oréwiki/ Gonosort/media Datei- X YChromosomen.ind
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Warum gibt es die meisten Gene doppelt’>
Typisch bei seltenen Erkrankungen: autosonnaressiver
Erbgang: das Gute uberwiegt!

AErbt man ein Gen von der Mutter und eins vom Vatéarteile: Vake O G Mutter

Mutationstrager Mutationstrager

AAuf einem Chromosom befindet sich eine krankmachende (rezes:
GenVariante, kann die gesunde (dominante) Gériante auf dem
anderen Chromosom die Stérung ausgleichen.

A AuRerdem konnen durch die Durchmischung der Gene (iber
verschiedene Generationen ganz neue G@&mbinationen
entstehen, die zum Beispiel helfen, sich besser an die Umwelt
anzupassen oder gegen Krankheiten geschitzt zu sein.

qatnimpanmn
qatnimpamn
qatnmpan

&

AAber: Bei Morbus Fabry liegt das fehlerhafte Gen auf einem X
/| KNBY2az2YX

g
x
z da

Mutationstrager  Mutationstrager krankes Kind

24 2:4 1:4

=
5
:
:
—
=S

KiGwsywwdsS a dzy RKS A (kaMyEE/2] NIV 2855 28AVEIR S92y 3 &K G Y §
https:// www.compgefa.davissen/genetischegrundlagender-gefaessmalformationen



- ARy g P b0 OB
N T advins o
Ay ‘ A : o
. (o5 J g o WY
( @ w@ t«*‘ v\%mw
e A
&ala ;‘9‘."

"la
.f'.l“
/‘Vé\«'[ ¥ ‘e

Ein typisches Beispiel fur einechromosomale
Erbkrankheit: Die Bluterkrankheit

[ George ll-.amlao l

[Won]  [Eomr ke o or - virer |
i |

| Komigin Victoria = Avet |

[m;iurnam-][&;mw]LA%J [Awea] [Foens] [Touse] [Aew] [Loopo] [...I.I.,.l

o [e.apv]fmm[u;ulsu;uul[m;‘.-m]fﬁmmwn] [ Loopald || Maurice |

—
Edward VI o«mw]| Alce || Waldumar i Henry |

ml, [ ] [T ] o ] o ] e iﬁ%

Prn. Kol = Pmz
esse “.‘:"..' mu% Alphonso || Jsime || Beatriz || Boy || Juan || Goazelo

=TT ) (=]

e Konduktonn Paul Alexander
Stammbaum der Familie von Queen aktuelies Staatsoberhaupt
Victoria von England.

| Victorls Eugenie= Alpanso 311 |




Frauen: XX
Manner XY

Mutter
UbertragerinXX

7 N

50%S0hne  50% Tochter:
betroffen XY  UbertragerinXX
50% Sohne  50% Tochter
gesund XY  Gesund XX

Vater betroffen: XY

¢ | C:)Kl\ﬂ:lismé Séhne: 100%
« 6 S NI NJY 3 ge¥din/ X/

Stammbaum der Familie von Queen Victoria

George 1l = Charlotte

L

Gootge V Viédlliam Edward (Duke of Kent) = Viciore 12 wodore
Komigin Victoria = Alwrt
A I 8 Lt ' i ;
Victoria » Fredenck 1 || Edward VI | | Atics Afud Helens Losite | Aths Leopoid Beatrice
Kaiser | Abent |[ George v || Victsoa [ wone [ Froderick || Atexandrds micheias | Atica || charies Eowars | i || Maurice
Wikaien 8 | Victor
S / Victoria Eugenle = Alphonso XI|

F

Mmulmuyl

Edward VIl ][ Geoege V1 || Alice
Db of Windaor

il hl}am ll Mara II an'nl Alexe)

Prn Ko = Priaz Phip ‘ phonso
H-::::: tl::::t " Oube of Blrtasgn -

s

Jalme || Beatriz il Boy | Juan || Goazalo

Stammbaum der Familie von Queen
Victoria von England.

Gesund

Bluter

Kenduktorin

mOGAche Wondubtomn
aktuelles Staatsoherhaupt

m ‘Juaculu

I Paul Alexander




Vererbung bel M. Fabry: auch eine
X-chromosomaleErkrankung



... und Magen-Darm-Beschwerden, \

J
y g’fl\\[

a7




Anamnese der Indexpatientin (bei Diagnosestellung mit 36 Jahren)

typische Fabry Sym

Schmerzen

A Generalisierte Gelerkind Muskelschmerzen
A friher eher brennende Schmerzen in Handen und
FuRen (im fieberhaften Infekt und bei Belastung

sowie bei Hitze)

Allgemeinbefinden
A Abgeschlagenheit

A Midigkeit

A Schwitzt nicht

Herz:
A Intermittierende Tachykardiern

ptome

Gastrointestinal

A Wechsel Obstipation/Diarrhoe

A Meteorismus

A Als Kind oft Bauchschmerzen , Ubelkeit

b { Y
A{ OKgAlYyRSHT
Az al

Niere:
A Keine Auffalligkeiten

HNO

A Tinnitus seit einigen Jahren
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3 Generationen M. Fabry...

Indexpatientin:
Verheiratet, berufstatig (Burokauffrau)

3 Kinder: 1 altere Tochter und Zwillinge/Madchen

Mutter: gesund
Vater. im Alter von 56 Jahren gestorben
(terminale Niereninsuffizienz bel M. Fabry)

1 Bruder: gesund

Man hatte ihr im Jahr 2000 gesagt, als beim Vater die Erkrankung diagnostiziert wurde, sie sei nur Tragerin
und solle am besten nur Téchter bekommen
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Welibliche Patienten mit Morbus Fabry

AYt AYyAaO0KSa . AfR 0SA
O KNY3IA T @Azl RS IRIYD [d2y

adza 0 SNIYRSINGA DA SNHzy™d A

AaANYGE AOKS RSNJ O6SA YN
0S20F OKGSGSY Y2YLX Al
CNJ dzSy ToTBRNDS SIYY Y U 0

AYT AYAaOKS | dZF FNE £ A3
I NAFof SNE 6SYAISNI &
0SAAYYSY &LINGSNI I &
YAG NKyftAOKSY adzil (A

Im Fabry -Registry berichtete Symptome
gSAO0f AOKS yhachtOlaisykie® 3/ (1 Sy
R RSY
V'EGes R
Zerebrovaskular
yytxom&
G AYY S

Kardiovaskular

tIuASYuA

I M2nnliche

Gastrointestinal

y
HUBR' S8R

Pati e

~

nten

nt en

10 20

Angepasst mit Genehmigung von Wilcox WR et al. Mol Qdattb. 2008;93(2):115.

éxugery ueL.J)\aOKSNJaS)\ 9
G N I i dzy R

60 SA HY N t FOASY OGSy
2y Sy L

GL/A-h-Galaktosidase-Gen
1. Schiffmann R und Ries MPediatr Neurol. 2016;64:1®20; 2. Wilcox WR et al. Mol GenetMetab. 2008;93(2):113128.

70
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X-chromosomaleVererbung M. Fabry

43

Gesunder Vater Betroffene Mutter

B

\V a Gesunde Mutter

X X
l)@ X Bei der Patientin wurde genetisc

Betroffene

XY X n XY XY X X XX
1 ~ H :. I . . O . .
Keine Séhne betroffen Alle Tochter betroffen ein M. Fiahk:’gnbzevﬁﬁit;lgtére]benso bei Wah?socrﬁlr;ein?cii:ari]te:/on WaTh rcs hcmheeri nel ' i née
= 0 . 0 C
(Risiko von 0%) (Risiko von 100%) g 50 % betroffen 50betroff @ r

Angepasst mit Genehmigung v@eneticsHome Reference. Website der US National Libo&edicine.
GeneticsHome Reference. Website der US National Libraryof Medicine. Unter: ghr.nlm.nih.gov/primer/ inheritance/inheritancepatterns. Stand: 11. Mai 2018.



Symptome Kinder:

Erstsymptome>5 J.:

A Hypohidrose

A Akroparasthesien

A Leistungsminderung
A Corneaverticillata

Symptome>12 J.:
A Angiokeratome
A MagenDarmProbleme

......................................................

oooooooooo

Niere (Niereninsuffizienz)

oooooooooooooo

Gehirn (Schtaganfatie)

l

Ma

ien-Darm-Probleme (Bauchschmerzen/Ourchfall)

\

Haut (Angiokeratome)

Auge (Comea verticillata)

l

Leistungsminderung

5

Akroparasthesien

Hypohidrose

L L >

20 Alter 40 Jahre

Symptome Erwachsene:

A Gehirn
A Herz
A Niere



Warum nun die Stammbaumanalyse?
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Stammbaumanalyse: 1. Grun&enefitfur den Patienten wissen was
los ist und entsprechender Umgang mit der Erkrankung

oft unspezifisch
fehlgedeutet
nicht ernst genommen

Arzteodyssee

Expertensuche

Verunsicherung
Ungewissheit

Behorden/KK Probleme

Fehldiagnosen
Fehlbehandlungen
Verzogerte Diagnose
Verzbgerte Therapie
Irreversible Schaden

Diagnosestellung

Therapieoption
vorhanden

Anschluss an
Expertenzentrum

Eamilienblanuna
Famniienplanung
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Stammbaumanalys@ Grund je fuher die Dlagnosedesto

friher der Therapiebeginndestoweniger Komplikationen

50% demaéannlichenPatientenmit M. Fabryerleidenbiszum41. Lebensjahr
entweder ein renalesoder kardialesEreignis Schlaganfalbder Tod

Ménnliche Patienten (n=279)
Weibliche Patienten (n=168)

Mittlere Zeit vonSymptombeginn
biszurDiagnose:

MannlichePatienten(n=778) 14,2 Jahre

WeiblichePatienten(n=473) 15.7 Jahre

Wahrscheinlichkeit kein Ereignis zu erleiden

Zeit bis zum Ereignis (J)
0 5 10 15 20 25 30 35 40 45 50 55 60 65

NachKaplanMeier geschéatzteZeit biszumerstenrenalenoder kardialenEreignis Schlaganfalbder Tod (n=447)
Schiffmann R et al.Nephrol Dial Transplant. 2009;24(7):21022111. Angepasst mit Genehmigung von Schiffmann R &ephrolDial Transplant. 2009;24(7):2107
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Stammbaumanalyse 3. Grund: Vermeiden einer verklrzten
Lebenserwartung

KumulierteWahrscheinlichkeiftir Todbei Patientenmit Morbus Fabry

L AN

Mannliche Patienten (n=98) i, mittleres kumuliertes Uberleben: Weibliche Patienten (n=60) 2, mittleres kumuliertes Uberleben:
50 Jahre 70 Jahre
100 f—gs st e aassassisennsanny 100 - i
c

80 -+ " @ 80 A
< - 3
< kg
% 7]
2 60 A S 60 4
2 u
D KON
" —
g 40 — 40 -
£ Mannliche Allgemein- E ) _ _
g bevolkerung UK : We i blAlclhgeemei n
S bevel kK ung
< N

20 - 20 -

- Mannliche Patienten mit = \Neibliche Patienten mit
Morbus Fabry Morbus Fabry
0 'I - - - - - - - 0™ T T T T T T T T
0 10 20 30 40 50 60 70 Alter (J) 0 10 20 30 40 50 60 70 80 Alter (J)
Angepasstmit Genehmigung von BMJ Publishing Group Limited. J Med Genet.MacDermot K et al., 38, 752, 2001 Angepasstmit Genehmigung von BMJ Publishing Group Limited. J Med Genet.MacDermot K et al., 38, 770, 2001.

1. MacDermot KD et al. J Med Genet. 2001;38(11):75060; 2. MacDermot KD et al. J Med Genet. 2001;38(11):76807
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Mehr als nur ein Familiengeheimnis

Eine franzosische Familie:

- Sohn fallt im Alter von 20 Jahren unerwartet ins Koma und stirbt

- Ein Arzt erkennt eine tber d&sChromosom erbliche Stoffwechselstdrung

- an dem Defekt konnten auch die S6hne ihrer beiden Schwestern erkignken

- Aus Scham bewahrt die Frau jedoch das Geheimnis

- der Mediziner fuhlt sich an seine Schweigepflicht gebundebwohl er weil3, dass die Krankheit therapierbar

- die Familientragodie nimmt ihren Lauf

- Drei Jahre nach dem ersten Konr@@pfer stirbt ein Cousin auf gleiche Weise

- dessenMutter klagt den Arzt an: Sein Schweigen habe ihren Sohn einer Chance beraubt, seinem vermeidbaren
Tod zu entgehen

- Eine solche Verpflichtungsich tber den betroffenen Klienten hinwegzusetzewmerstol3e gegen Gesetze und
durfe es selbst bei behandelbaren Erbkrankheiten in der Familie nicht geben. Zudem zerstére ein Bruch der
Schweigepflicht die Vertrauensbeziehung zwischen Arzt und Patient.



Stammbaumanalyse
M. Fabry Projekte
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Fabry StammbaurAnalyse: |
Ein erfolgreiches Programm fur einen gezielten genetischen Ansatz

Hintergrund:Ziel dieser Arbeit ist es, eine gezielte Strategie fur die Stammbaumanalyse fir FD in Argentinien

Methoden: sobald ein neuer IndekabryPatient diagnostiziert wurde, wurde eine Stammbaumanalyse durchgefluhrt

ErgebnisseDie Stammbaumanalyse wurde3m Familiervollstdndig durchgefihrt. Es wurdéni62 Verwandte
getestet beb01wurde ein MFabry diagnostiziert

Female studied Female positive Male studied Male positive Total studied Total positive

895 339 567 162 1,462 501

Schlul3folgerung Der gezielte FamilieBcreeningAnsatz zeigte sich erfolgreich, um nicht diagnostizierte FRatienten
zu detektieren.

Durch diesen Ansatz wurde der hochste Verhaltnisindex beziglich einer
Stammbaumanalyse erzielt, der jemals bei M. Fabry berichtet wurde (1:15)

Paula Adrian&ozenfelcet al., Rbry pedigreeanalysis Asuccessfuprogramfor targetedgeneticapproach
Mol GenetGenomidMed.2019;7:e794.
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RED FABRY: FIRST YEAR RESULTS OF A SPANISH PEDIGREE PROJECT ON FABRY DISEASE

’\‘f%, FABRY

Roberto Barriales-Villa?, Javier Aguirre-Rodriguez®, Marian Goicoechea-Diezhandino®, José Maria Larrafiaga-Moreira®, Tomas Pérez-Concha?, Rosario Sanchez-Martinez*
“: Complejo Hospitalario Universitario A Corufia, A Corufia, Spain; ®: Hospital Universitario de Torrecardenas, Almeria, Spain; <: Hospital Universitario Gregorio Marafidn, Madrid, Spain; ¢: Hospital Universitario de Cruces, Bilbao, Spain

de Alicante, Alicante, Spain. E-mail: c.larranagas'8@gmail.com

; ¥: Hospital General
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Cardiology
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Awareness material
On-line accredited webinars
Clinical sessions

s Y

ve1 Comchn

Dr. Tk Py
Dro. Resario Landhes Nartines

15 (von 22) Kliniken hatten
nach 1 Jahr aktualisierte Daten

<

82 Probanden und Familien
eingeschlossen

84 Familienmitglieder wurden
tber 1 Jahr beobachtet

N

31 neue GLA Mutationstrage
wurden gefunden

v

284 Fabry Gentrager wurden
Insgesamt gefunden
(3,5 pro Familie)

T

In diesem Projekt war nicht nur die Ausbildung der Arzte wichtig sondern es
wurde auch eine Broschure tUber Stammbaumanalysen fur Patienten entwickelt

93 Familienmitglieder wurden
(noch) nicht untersucht



Familienplanung

Was nun, wenn man eine Erbkrankheit in der Familie hat,
oder selbst betroffen 1st?
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X-chromosomaleVererbung M. Fabry

& I

Gesunder Vater Betroffene Mutter

B

XY

XX
mﬂ XY XY |
XX XX

Betroffener Vater Gesunde Mutter

H

XX

(X

XY XY
_ . ) Sohne mit einer Tochter mit einer
Keine Sohne betroffen Alle Tochter betroffen Wabhrscheinlichkeit von Wahrscheinlichkeit von
(Risiko von 0%) (Risiko von 100%) 50 % betroffen 50 % betroffen

Angepasst mit Genehmigung v@eneticsHome Reference. Website der US National Libo&edicine.
GeneticsHome Reference. Website der US National Libraryof Medicine. Unter: ghr.nlm.nih.gov/primer/ inheritance/inheritancepatterns. Stand: 11. Mai 2018.



A, >
4G, R Oy
T & 't

s N\ .

Humangenetische Beratung

ABei bestehenden Krankheiten oder Behinderungen in der Familie kann sich die Frage der Vererbbarkeit auf
eigene Kinder stellen

ADie Beratung durch einen Humangenetiker kann bei der Klarung der Frage helfen, ob Krankheiten,
Beeintrachtigungen oder Behinderungen genetisch bedingt sind und sich auf ein zu erwartendes Kind
vererben kdnnen

ADie humangenetische Beratung versucht, das individuelle Erkrankungsrisiko fiir Kinder der betreffende
Personen zu ermitteln

A Sie informiert auch tibevdglichkeiten, ob und wie Erkrankungen in der Schwangerschaft mit Hilfe der
pranatalen Diagnostik und Medizin erkarurid gegebenenfalls behandelt werden kdnnen.

A Vorgeburtliche Untersuchungen dirfen nur zu medizinischen Zwecken durchgefiihrt werden
(Gendiagnostikgesetz)

ADie Humangenetische Beratung wird von der KK {ibernommen

| =4

n




Untersuchungen auf eine
Erbkrankheit

|. Pranataldiagnostik Untersuchung wahrend der Schwangerschaft
- Chorionzottenbiospie
- Amniozentese

ll. PraimplantationsdiagnostdéJntersuchung der befruchteten Eizelle



Vorgeburtliche diagnostische MethoderP(anataldiagnostilk

Pranatale Diagnostik umfasst Untersuchungen vor der Geburt, mittels derer festgestellt werden soll, ob bestimmite
Erkrankungen oder Fehlbildungen beim Kind vorliegen oder nicht.

Was kann sie leisten? Wo sind ihre Grenzen?

A Sie kann die Intaktheit der Schwangerschaft bestétigen. A Ultraschall (Sonografie)

Abegrenzte Anzahl von Erkrankungen oder Behinderungen feststellen. A Ersttrimester Test

AIn Einzelfallen ist es mdglich, wahrend der Schwangerschaft Erkrankungen| zu

A Nicht Invasiver Pranatal Test (NIPT
behandeln.

A Triple-Test/QuadrupleTest

A Die erhaltenen Informationen haben unter Umstéanden Konsequenzen fiir €ine )
bestimmte Art zu gebaren, z.B. durch einen geplanten Kaiserschnitt. A Chorionzottenbiopsie

A Pranatale Diagnostik kann Ihnen trotz unauffalliger Untersuchungsergebnigse A Amniozentese/Fruchtwasserpunktion
keine 100%ige Sicherheit fiir ein gesundes Kind geben.

https:// praenataldiagnostinfo.de


https://www.praenataldiagnostik-info.de/ultraschall
https://www.praenataldiagnostik-info.de/ersttrimestertest
https://www.praenataldiagnostik-info.de/nipt
https://www.praenataldiagnostik-info.de/tripel-test
https://www.praenataldiagnostik-info.de/chorionzottenbiopsie
https://www.praenataldiagnostik-info.de/amniozentese

ChorionzottenbiopsieversusAmniozentese

Die Entnahme von Zottengewebe unter Ultraschallkontrolle ka
durch die Scheide mittels eines dinnen Plastikschlauchs
(Katheter) oder durch die Bauchdecke mit einer diinnen
Hohlnadel erfolgen.

Wann
A'in der Regelll.- 13. Schwangerschaftswoche

A Da die Chromosomen untersucht werden kénnen, kann das
Ergebnis innerhalb von 1 bis 8 Tagen vorliegen

Warum

A Méglichkeit, die Chromosomen direkt zu untersuchen, gezie
nach dem Vorliegen bestimmter Erkrankungen

Vor- und Nachteile/Risiken
A Ergebnisse liegen friiher vor
A Fehlgeburtsrisiko ca. 05%%

A das Risiko, dass Ergebnisse zweifelhaft sind und eine
Nachuntersuchung erforderlich wird, bei ca. 2%, das einer
Fehldiagnose unter 0,2%.

Durch die Bauchdecke der Schwangeren werden mit einer Hohlnadel aus der
Fruchtblase einige Milliliter Fruchtwasser entnommen. Der Einstich erfolgt unter
Ultraschallkontrolle

Das entnommene Fruchtwasser enthélt u.a. abgeltste Zellen des Ungeborenen,
denen eine Zellkultur angelegt wird.

Wann

A in der Regehb der 16. Schwangerschaftswoche

A . Die Ergebnisse liegen meist nac4 2Vochen vor.

Warum

A Die Ergebnisse déxmniozentesesind sehr genau und Fehldiagnosen selten.
A Erbkrankheiten, Trisomiemsw

Vor- und Nachteile/Risiken

A Fehlgeburtsrisiko 0¢3%

A Wenn das Ergebnis nach einer Fruchtwasserpunktion auffallig, kann sich die F
nach einem Schwangerschaftsabbruch stellen.

A Ein Schwangerschaftsabbruch zu diesem spéten Zeitpunkt ist in jedem Fall ein
unter Wehenmittelnktnstlich eingeleitete Geburt.

von

rage

e

https:// praenataldiagnostinfo.de/ chorionzottenbiopsie



Gendiagnostikgesetz

aTe

ligen

ADas Gendiagnostikgesetz tragt zu einer Verbesserung der Beratungssituation nach einem auffal

Befund bei einer vorgeburtlichen genetischen Untersuchung bei.

Schwangerschaftsberatungsstelle.

erklaren.

AEs regelt eine umfassende &rztliche Beratung nach Vorliegen des Untersuchungsergebnisses ul
arztliche Hinweispflicht auf den Anspruch der Schwangeren auf psychosoziale Beratung in eine

ABei vorgeburtlichen genetischen Untersuchungen kann die Schwangere zudem, anders als bei (
ubrigen vorgeburtlichen Untersuchungen, nur unter besonderen Bedingungen auf die Beratung

verzichten.
A Sie muss nach vorheriger schriftlicher Information tiber die Beratungsinhalte ihren Verzicht schri

nd eine

len

ftlich

https:// www.bmfsfj.dd bmfsfj themen/familie/ schwangerschaftind-kinderwunsch/beratungbei-auffaelligembefund-81004
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Die Befruchtung

1.Tag 2.Tag
Beglnn der Teilung 3.-4. Tag
Verelnigung Zweizellstadium

Achtzellstadium

derVorkem

Eileiter

Eierstock

© Deutsches Referen
fiir Ethik in den Biowissenschafte



Praimplantationsdiagnostik PIEDas Verfahren

APID ist eine genetische Untersuchung des Embryogrérder Einnistung in die Gebarmuttémplantation)

ADafiuir werden dem Embryo ca. 5 Tage nach der Befruchtung einige Zellen entnommen und genetisch
untersucht

AFur die Ubertragung in die Gebarmutter der Frau werden dann solche Embryonen ausgewahlt, die night von
der untersuchten genetischen Veranderung betroffen sind.

Afirr eine PID ist immer eine kinstliche Befruchtung (IVF/ICSI) notwendig, um die Embryonen im Labor

untersuchen zu kénnen.

AEin &hnliches Verfahren ist die Polkérperdiagnostik (PKD). Hier wird nicht der Embryo, sondern die Eizelle vor
Abschluss der Befruchtung genetisch untersucht. Man kann daher mit einer PKD nur genetische
Veranderungen entdecken, die Uber die zuklnftige Mutter vererbt werden

https:// www.kinderwunschzentrum.orgiegenleistunger praeimplantationsdiagnostik
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Das Verfahren der PID

LA

Die Praimplantationsdiagnostik (PID) ist eine genetische Untersuchung des Embrysé)\vaer Einnistung in die
Gebarmutter [mplantation)

T IVF/ICS|
Embryokultur@ @
&)

(@

e (353
S L6

\_, I N
Embryobiopsie ., o e ] Auswertung der
l uvingy ~—. ’ Ergebnisse

A IVF oder ICSI

A Embryonenkultur (5 Tage, besteht aud¢® Zellen)
A Embryonenbiospie (2 Zellen)

A Genanalyse

A Implantation der befruchteten Eizelle

Greco E Litwicka K, Minasi MG, Cursio E, Greco PFBarillari P. Preimplantation Genetic Testing: WhereWe Are Today.Int J Mol Sci. 2020;21(12):4381. Published 2020 Jun 19.
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Vorbereitung fur eine PID

(e~ b Y ] ' 4

http:// www.pid-luebeck.de/
I Fallbesprechung I
Diskussion der Daten/Ergebnisse
- Informationsmaterial J

- Fragebogen
Sekretariat - Bitte um genetische
Befunde
— Angebot PID @ Entscheldung @ Absage
e

4

Fallbesprechung |
Evaluation von PID-Anfragen

- Absage (schriftlich)
@ - Riickgabe der Dokumente

i ®

Stellung Ethik-Antrag
durch das Paar

Entscheidung
{iber Anfrage

Einladung zu @
3 Gesprachen:

Monogene Erkrankung:
Vorstellung in der Humangenetische Psychosotiale Beratung Aufbau eines Testsystems
Reproduktionsmedizin Beratung Chro le Stérung
mosoma -
‘ ‘ ‘ Start der Behandlung

2020 wurden 23 solcher Antrage in NRW gestellt und bewilligt. In Bayern dagegen sind die Zahlen deutlich héher (2018: 293)
Experten vermuten, dass in NRW viele Paare in die Niederlande oder Belgien ausweichen, weil dort keine Ethikprifung
vorgeschrieben ist© dpa/aerzteblatt.de

Zuhlke C., Hellenbroich, Yrpnde) S.et al. Praimplantationsdiagnostikmedgen28, 304¢309 (2016).



Kunstliche Befruchtung

Kiinstliche
Befruchtung
in vitro

Samenzellspende START‘ Eizellspende

@@ @ Transfer in die Gebarmutter

ﬂf@
CQCD@@@@

Entwicklung in vitro

www.zellux.net

A Hormonelle Stimulation der Eierstocke
A Auslésung des Eisprungs

A Eizellentnahme

A Befruchtung der Eizelle im Labor

A (PID)

A Embryotransfer

A Unterstiitzung der zweiten Zyklushalfte
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Kunstliche Befruchtung: IVF und ICSI

Eizellen und Spermium werden auf3erhalb des Korpers zusammengebracht

IVF

A In-vitro-Fertilisation (IVF)
A Eizelle und Spermien werden in einer Scha
zusammengebracht.

le

Klassische IVF

ICSI

AlIntracytoplasmatisch&permieninjektion (ICSI)

Aeine einzelne Samenzelle wird mit einer feinen
Nadel direkt in eine Eizelle gespritzt

@

a2 -

IVF-ICSI

Risiken: hohe Hormonbelastung der Frau, Mehrlingsschwangerschaften, tiberschiissige Embryonen
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Gesetzeslage PID

Annmm aoDSA&SGT PRraoyanat®dddgnzsbieErg3uNg zum Embryonenschutzgesetz von 1991

A Darin heilt es, dass die Praimplantationsdiagnostik grundsétzlich verboten ist und mit Freiheitsstrafe von bis zu einj
oder mit Geldstrafe geahndet wird. Die Polkorperdiagnastigegen ist unstrittig erlaubt.

AZS)[{,I?CJZNI)K TLEYAEANNB £2NDbStFaldzyd SAYy aK2KSa wiaijl?z
NEOKUagARNARIAGEZ 6SYVYY

- Die Beratung und Aufklarung der Mutter tber die medizinische, psychischen und sozialen Folgen stattgefun
- eine Ethikkommission Uber das Vorhandensein eines hohen Risikos entschieden hat
- die PID von einem dafir qualifizierten Arzt in einem zugelassenedddlibum vorgenommen wird

A Was genau ein hohes Risiko furr die Schwangerschaft und damit eine Berechtigung firr eine PID bedeutet, ist also g
nicht geregelt. Diese Entscheidung fallt die E(-%{nimmlssmn.

A Durch die Verordnung zur Regelung der Praimplantationsdiagnostik wurden 2014 die Bestimmungen zur Zulassung
Zentren und zur Zusammensetzung der Ethikkommission definiert.

A Danach stellen die Bundeslénder selbst ERoknmissionen zusammen, die unabhéngig von derZBtiren agieren

A Eine Ethikkommission besteht dabei aus 8 Mitgliedern: 4 Personen beurteilen die Situation aus medizinischer Sicht
ethischrechtlicher Sicht, 1 vertritt die Interessen des Patienten, und 1 die Interessen von Behinderten.

rm Jahr

SAY

len hat,

bsetzlich

der PID

2 aus




Sinnvoller Einsatz der PID

A jeder der Wissenschaft bekannte Gendefekt kann untersucht werden
AIn anderen Landern sind die gesetzlichen Regelungen weiter gefasst

A'Im Jahr 2000 wurden in den USA das erste Mal Embryonen auf ihre Eignung fiir eine Stammzellspende fiir eine Schwestger h

untersucht. Ein geeigneter Embryo wurde gefunden und flhrte zur Geburt, womit das Schwesterchen mit den eigenen

{GFYYTI StfSy 3ISNB Savibuly ARINRS Y 12yYyiS oa

A 2009 wurde dann ein Vorfall in GroRbritannien bekannt, bei dem weibliche Embryonen auf das BrustkrebsgérBRCA
diagnostiziert wurden.

A Bei solchen nicht schweren Erbkrankheiten, die keine akute Lebensgefahr fiir das Kind darstellen, sind in Deutschland
Praimplantationsdiagnostiken nicht erlaubt.

A Am haufigsten angewendet wird die PID bei einem erhthten Risikdydtone Dystrophie und Chorea Huntington, die als
unheilbare Krankheiten gelten

A Aber auch bei Verdacht auf alle Arten der Chromosomenaberrationen (TrisoByistischd=ibrosei -ThalassamigFancomn
Anamie, Spinal®uskelatropie Sichelzellanamid;pidermolysivullosg oder MarkerX-Syndrom

A Wenn bereits viele [VFersuche erfolglos verlaufen sind, darf eine PID im Einzelfall ebenfalls durchgefiihrt werden. Aieirdir
die PID die Erfolgschance der IVF oderBeSandlung nicht zwangslaufig erhéhen.

gs



Risiken einer PID

A Fur die Frau selbst birgt die PID keine Risiken, da die Untersuabssegrhalldes Korpers stattfindet. Jedoch sind
nattrlich die Risiken eind¥Foder ICSku beachten.

A Uber das Risiko fiir die Embryonen gibt es keine Statistiken, da die PID bis 2011 in Deutschland verboten war.

A Laut der European Society HumanReproductiorand Embryologywurde in Europa bei 27.500 eingepflanzten
Embryonen eine PID durchgeflhrt, von denen 4.000 zur Geburt eines gesunden Kindes geftihrt haben

A Dabei wurden jeweils 10 Eizellen entnommen und 2 als lebensfihig eingestuft.

A Beim Entnehmen der Zellen besteht die GefahrBlastozysteu verletzen und zu zerstéren. Eine Verletzung, die nicht
zum Absterben sondern nur zu einer Fehlbildung des Embryos fuhrt, ist unwahrscheinlich und nicht dokumentiert.



https://fertila.de/ivf-ablauf-vorteile-risiken-und-chancen/
https://fertila.de/icsi-ablauf-behandlung-und-chancen/
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Kosten der PID

A Die Kosten fiir eine PID betragen als Aufwandsentschadigung fir die Ethikkommissiog4.B@DEuro, die in jedem Fa
selbst zu tragen sind

A Inklusive der Aufwande fiir die kiinstliche Befruchtung mittels IVF bzw. ICSI kénnen sich die Gesamtkosten auf etw
Euro belaufen

A Die IVF/ICSI Behandlung wird allerdings von manchen Krankenkassen zuteihdeiste ibernommen:

=> Kosten und Erstattungen fir eine kiinstliche Befruchtung héngen u.a. von notwendigen Medikamenten, d
speziellen Therapie sowie von individuellen Leistungen der eigenen Krankenkasse ab

=> Gesetzliche Kassen Ubernehmen grundsatzlich 50 Prozent der Kosten flr maximal drei Behandlungsvers
mittels IVF und ICSI
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Andere Option der PID
bel xchromosomalererkrankung der Frau: Die Polkorperuntersuchung

A Wenn das Spermium in die Eizelle eindringt bevor sie aber befruchtet wurde
erfolgt in der Eizelle noch eine letzte Teilung.

A In dessen Folge werden zwalkoérpercheran den Rand gedrangt
A Von diesen Polkérpern hat einer das identische Erbgut wie die eigentliche Eigelle
A Die Polkérper werden nicht mehr benétigt und sterben ab.

A Untersuchung der Polkérper nicht gegen das Embryonenschutzgesetz und beda
auch keiner Ethikkommission.

A Allerdings kann bei dem Verfahren nur die firformation der weiblichen
Keimzelle, also der Frau untersucht werden, nicht aber die des Spermiums

A So kénnen also nur-ehromosomalekrankheiten der Frau nachgewiesen, aber
nicht ausgeschlossen werden

A Da Spermien sich nicht mehr teilen, ist es derzeit noch nicht méglich, das Erbgut
des Mannes vor der Befruchtung zu untersuchen.

2 Polkorper
Zona pellucida

Zytoplasma
2 Vorkerne
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PID in den einzelnen Landern

Diagnose von Aneuploidie- . Auenan) . e G-r i‘md.e a5
Land 4 Bl arEhofon Seleeing % immunkompatibler 4 | Geschlechtsauswahl + Selektion t.emer
Embryonen Anomalie)
Deutschland N v X X X
Osterreich /158 X X X v
Schweiz v v X X X
Belgien 4 77 v X X
China A7 e X X
D&nemark v v
Frankreich v X v
Indien v v X
Irland
Israel e v v
Italien P ¢ X X X X
Japan v v X
Luxemburg
Niederlande v v X X
Norwegen v v
Portugal v v v
Schweden v v
Spanien v Ve
Sudafrika v v X
= ‘ y x
Vereinigt
= ‘ ‘ ‘ ‘

https:// de.wikipedia.orgwiki/Praimplantationsdiagnostik
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PID Zentren Deutschland

APotsdam ASaarbiicken
ABerlin AHeidelberg
AHamburg ALudwigsburg
ALlbeck AFreiburg
ABad Munder AUIm
ADortmund AErlangen
AKaIn ARegensburg
AMainz

http://praimplantationsdiagnostikin-deutschland.de/assets/download/Reprodmed EiBntren.pdf



http://präimplantationsdiagnostik-in-deutschland.de/assets/download/Reprodmed_PID-Zentren.pdf

Schwangerschaftskonfliktgesetz
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Beratung nach dem Schwangerschaftskonfliktgesetz

A Frauen und Manner haben nagl2 des Schwangerschaftskonflikigesetzes einen rechtlichen Anspruch auf kostenlose und
auf Wunsch anonyme Beratung in einer daflir vorgesehenen Beratungsstelle

A Der Anspruch auf Beratung umfasst unter anderem:

- Informationen Uber bestehende gesetzliche Leistungen und Hilfen flr Familien und Kinder sowie
Vorsorgeuntersuchungen im Rahmen der Schwangerschaft (auch spezielle vorgeburtliche Untersuchungen),

- soziale und wirtschaftliche Hilfen fur Schwangere und Lésungsmaoglichkeiten fir psychosoziale Konflikte im
Zusammenhang mit einer Schwangerschaft

- Hilfsmdglichkeiten fur behinderte Menschen und ihre Familgd Absatz 2 Satz 1 SchKG)

- bei Bedarf bei der Geltendmachung von Ansprichen, der Wohnungssuche, der Suche nach einer _
Betreuun%smo lichkeit fir das zu erwartende Kind sowie bei der Fortsetzung ihrer Ausbildung zu unters®itzen (

Absatz 1 Satz Z SchKG).
- Zum Anspruch gehoért auch die Nachbetreuung nach einem Schwangerschaftsabbruch oder nach der Geburt des
Kindes.

A Fur die Beratung steht in Deutschland an Schwangerschaftsberatungsstellen unterschiedlicher Trager zur Verfiigung.

https:// www.bmfsfj.dé bmfsfi themen/ familie/ schwangerschaftind-kinderwunsch/beratunebei-auffaelligembefund-81004



Gesetz zur Anderung des Schwangerschaftskonfliktgesetzes

Zur Verbesserung der Beratung im Vorfeld einer méglichen medizinischen Indikation trat zum 1. Januar 20

zur Anderung des Schwangerschaftskonfliktgesetzes in Kraft.

10 das C

A Anforderungen an eine umfassende arztliche Aufklarung, Beratung und Begleitung der Schwangeren im Vorfeld ei
eventuell zu stellenden medizinischen Indikation fur einen Schwangerschaftsabbruch

A Die Regelung sieht unter anderem die arztliche Verpflichtung vor, im Einvernehmen mit der Schwangeren Kontakte
Beratungsstellen und gegebenenfalls Selbsthilfegruppen und Behindertenverbanden zu vermitteln

A 3 tagige Bedenkzeit zwischen der Eréffnung des (pranatalen) Befundes und einer Abtreibung

A Ziel: Konsequenzen der im Raum stehenden Behinderung des Kindes von allen Seiten zu beleuchten und die Sch
darin zu unterstltzen, sich Uber die zukinftigen Lebensverhaltnisse in Ruhe und mit fachlicher Unterstitzung klar
werden.

A Das Gesetz tragt dazu bei, dass eine fundierte Einschatzung nach Uberwindung der ersten Schocksituation getroff
werden kann. Es soll der Schwangeren in ihrer Konfliktsituation und den Arztinnen und Arzten bei Prifung der
Voraussetzungen einer medizinischen Indikation helfen.

A Die Umsetzung des Gesetzes wurde vom Institut fiir Geschichte und Ethik der Medizin der Universitat KéIn wissen
begleitet

ner

+ ZU

wangere
U

en

schaftlich

https:// www.bmfsfj.de bmfsfj themen/familie/ schwangerschaftind-kinderwunsch/beratungpbei-auffaelligembefund-81004



Schwangerschaftsabbruch

Voraussetzungen allgemein:

wSeit der Befruchtung darfen nicht mehr als zwolf Wochen vergangerbzei®t4 Woche nach der letzten Monatsblutung
w 5AS 3SaSUGTtAOK @P2NHSAOKNASOSYS . SNIddzy3a gdzNRS 3ISYI OKG dzyR RAS Sy UiaLINBOKSYR|S
w 5SNJ ! 00NHOK SNF2f 30 FNNKSadSya Yy @GASNLISY ¢+F3 yIFIOK ! 6a0Kfdzaa RSNJ . SNI Gdzy3
w S5SNI ! 00NHzZOK GANR @2y SAYSNI &NJ GAy 2RSNJ SAySY I NI G RdzZNOK3ISTFNKNI

Nach der 12. Woche:

Wenn die Fortsetzung der Schwangerschaft die korperliche oder seelische Gesundheit der Schwangeren stark gefahrddastjd@nmedizinische Indikation fir einen rechtlich
zulassigen Schwangerschaftsabbruch darstellen: medizinische Indikation hat bestimmte Voraussetzungen:

A Nur eine Arztin oder ein Arzt kann die medizinische Indikation stellen

A Unter Beriicksichtigung der gegenwartigen und zukiinftigen Lebensverhaltnisse der Schwangeren muss eine Gefahr fiir das tieb@efatir einer schwerwiegenden
Beeintrachtigung des korperlichen oder seelischen Gesundheitszustandes der Schwangeren bestehen, die nicht auf einenaitioine \Aleise abwendbar ist.

A Zwischen der Mitteilung der Diagnose und der schriftlichen Indikationsstellung miissen drei volle Tag@lisgpahme: unmittelbare gesundheitliche Gefahr fir das Leben der
Schwangeren)

A Vor der Ausstellung der medizinischen Indikation muss die Arztin oder der Arzt die Schwangere zu den medizinischen sordrpAgiakien eines Schwangerschaftsabbruchs
beraten und Uber die Mdglichkeit der weiteren psychosozialen Beratung informieren.

A Wird der Schwangeren die schriftliche Indikationsbescheinigung ausgehandigt, muss sie der Arztin oder dem Arzt schidtttien beass sie arztlich beraten und auf die
Moglichkeit der Beratung durch weitere Stellen hingewiesen wurde.

https://www.familienplanuno.de/schwangerschaft/praenataldiaonostik/schwanoerschaftsabbrittps://shop.bzga.dbroschuerebesondereumstaendeinformationsmateriatfuer-schwanger1 3450002/



https://www.familienplanung.de/schwangerschaft/praenataldiagnostik/schwangerschaftsabbruch/

Exkurs Neugeborenen Screening (NGS)
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Seltene Erkrankungen in Fakten

B Kindes- und Erwachsenenalter

ALY MY HOBUMNRFFSYS
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Manifestationsalter der 6171 seltenen Erkrankungen (SE)

NguengandWVakapS, Lambert DMQIry A et al (2019Estimatingcumulative point prevalenceof rare diseasesanalysisof the orphanet database EurJ Hum Genet.
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Verteilung der Vererbungsmuster genetischer seltener Krankheiten (SE)

20%
24% T Multigenic/multifactorial Pz Autosomal dominant
& Other E Autosomal recessive
/ Az,
/ sofbe E Both autosomal dominant and ® Chromosomal anomaly
/ /‘O'o recessive ) )
’77/}, m Both autosomal and x-linked C X-linked recessive
1% g
2% # Other multiple inheritance patterns & X-linked dominant
i e = Not defined & Mitochondrial
5% ===11||||
0%
1% a\‘ele 4 A
01/:% o 0° Ofoso
*d\( /)79/#@3 .
5% S S5, LSDs: autosomal rezessiv
° P Ausnahme: M. Fabry =>xhromosomal Frauen auch betroffen)
oo \ MPS Il (M. Hunter) =>chromsomal
35%

Genetische Krankheiten waren diejenigen in derphanetKlassifikation genetischer Krankheiten" auf der Ebene der klinischen Einheit "Erkrankung" (ohne
Erkrankungsgruppen und Erkrankurgsybtypen

NguengangNakap$S, Lambert DMQIry A et al (2019Estimatingcumulative point prevalenceof rare diseasesanalysisof the orphanetdatabase EurJ Hum Genet.
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Das NeugeboreneiScreening in Deutschland
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YN Y1 KSAGSY Préavalenzen Einfihrung | Falle 2019
1. Hypothyreose 1:3500 2005 258
2. AdrenogenitaleSyndrom (AGS) 1:14.000 2005 46 R 68ti6SA0 SNF2f INKFAGKSE
3. Biotinidasemangel 1:23.000 2005 21 VAaQKyNBSy A 2Y
na I t INVA 8 & 1:70.000 2005 19 o 5
5. Phenylketonurie (PKU) uhtyperphenylalaninamiéHPA) 1:5.500 1970 59/151 A { § AU nA @ S MLMAm} S,a OAKAE dzva a
bSdz2S062NBYy WSHGNB ST
6. AhornsirupkrankheifMSUD) 1: 153.000 2005 4
7. MediumChainAcy+CoADehydrogenasélangel (MCAD) 1:10.000 2005 79 A olbGatmnmb/B5dzaS0o2NBYySy o685
8. LongChain3-OHAcylCoADehydrogenasélangel (LCHAD) 1:170.000 2005 3 5 R o R 5
9.VeryLongChainrAcytCoADehydrogenasélangel (VLCAD) 1:84.000 2005 8 A . Aa KSdali S L 2YyUusympadsn |
veryrong y ydrog g b 0SGNRFTSYS aSyaOKSy ¢
10. a)CarnitinPalmitoytTransferasd-Mangel (CPT) b) Carnitirnt a) 1:873.000 2005 0/1/0 2RSNI ¢2R 0S4I KNII 6 SNR
Palmitoy}Transferasdl-Mangel (CP-T) c)CarnitinAcylcarnitin b) 1:1.528.000
TranslocaséMangel c) 1 Pat
g ) A1 1GdsSt €60 Mab KE Sy
11.GlutaracidurieTyp | (GA 1) 1:133.000 2005 4
MAL 32 O f SNIELYER OA R 1:97.000 2005 7 A DS o dzNIr§ydn ¢
M dt & NRYEARSE LJ L (1:135.000) 2018 6 A A ONBSYRAY@@H H R
A . SAGNIATIIScHTMIY2aSYY
14. Schwere kombinierte Immundefekte (SCID) 1:30.0001:58.000 2019 18
15. Sichelzellkrankheit 1-5:10.000 10/2021 -
16. 5gassoziierte spinale Muskelatrophie (SMA) 1:6.0061:11.000 10/2021 - Keine LSD |
17. Screening Mukoviszidose 1:2.500 2016 151

Aus Gramer G, Hoffmann GF, Nennd®ietzelU (2015) Das erweitertleugeborenenscreeningErfolge und neue Herausforderungen. Springer Fachmedien Wiesbabips:// www.g-ba.dé'richtliniery anlage33/
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Neugeborenenscreenlng\lBS) an‘LSDs

A NBS auf LSDs begann vor mehr als zehn Jahren => 37.000 italienische Neugeborene auf M. Fabry
A AnschlieRend Taiwan mit Screening auf M. Pompe, gefolgt von M. Fabry einige Jahre spater

A Pilotstudien in USA, Italien und Ungarn lieferten Statistiken
Uber die erwarteten Inzidenzraten flr verschiedene LSDs

A Keine Unterscheidung der NBSsaygwischen schweren
frih einsetzenden und milderen spéat einsetzenden
Phanotypen

aCognat@uarnacdiod j zA ; Ru@gvaetll &rMH)i gBéngmAwsloincfadliysios Smakr Bigee a&ld@O®\201902



