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Herzlich Willkommen zu unserem 

1. Virtuellen Morbus-Fabry Patiententreffen



Morbus Fabry Selbsthilfegruppe e.V.
Brunnenstraße 11
52152 Simmerath

Tel. Nr.: 02473/93 76 488 
E-Mail: info@fabry-shg.de

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

E-Mail:

Christina.lampe@paediat.
med.uni-giessen.de

Dr. Christina Lampe

Oberärztin
Zentrum für seltene Erkrankungen 
Gießen (ZSEGI)

Abteilung Kinderneurologie, 
Sozialpädiatrie u. Epileptologie
Zentrum Kinderheilkunde u. 
Jugendmedizin Erfahren Sie mehr unter 

www.united-healthcare.euoder 
+49 (0) 800 44 020 44

.Ŝƛ CǊŀƎŜƴ ƪƻƴǘŀƪǘƛŜǊŜƴ {ƛŜ ƎŜǊƴŜ 
ƧŜŘŜǊȊŜƛǘ ǳƴǎŜǊŜƴ YǳƴŘŜƴǎŜǊǾƛŎŜ

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

Familienplanung mit Morbus Fabry   

organisiert von  



Unser Team

Dr. Berthold Wilden

Vorsitzender

Fabry-Patient

Biochemiker

Studien, 

Organisation, 

Layout, Social-

Media,

Mitglieder uvm.

Dieter Landgraf

Stellvertreter

Ehemann und Vater

NL-Soziales, 

politische 

Entwicklung, 

Antragsfragen

Daniela Kirsch

Kassenwartin

Fabry-Patientin

Mutter

Kasse, 

Abrechnungen +

Veranstaltungen

Natascha Sippel-

Schönborn
Geschäftsführerin

Fabry-Patientin

Mutter, Oma

NL, Zentren + Ärzte 

Frauen-Workshops,

Veranstaltungen



20-jªhriges Jubilªum J! 

Was ist eine Selbsthilfeorganisation ?

Grundwerte

solidarisch

gemeinnützig

unabhängig

patientengeführt

Gemeinsam sind wir stark!



Projektarbeit J

Unsere Highlights

Online-Patienten-Treffen

Soziale Netzwerke



Unsere Projekte

Frauen-Umfrage 
wird Studie

Nationales 
Fabry-

Registerl

D313Y Fabry-
Varianten im 
Fokus

D313Y

A143T

Umfrageportal
wŜƎƛƻƴŀƭπ
¢ǊŜŦŦŜƴ



Regionale Patiententreffen

Online-

Patienten-

Treffen

BerlinMünchen

Münster



Was tun wir für die Gemeinschaft?

Zusammenarbeit mit

Firmen

¥ffentlichkeitsarbeit
Radio, TV, Presse

Interessenvertretung

Ziel: Morbus Fabry 

bekannter machen!



Sei dabei, erlebe etwas und poste J

Projektarbeit 



International

!!!

Von 15. ï18. Juni 2023 in 

Barcelona



Mitgliedschaft

!!!Danke!

Warum sind Mitgliedschaften wichtig?

o Wir werden besser gehört 

o Wir werden ernst genommen

o Verleiht uns mehr Gewicht 

o Finanzierung unserer Veranstaltungen

o Man wird Teil der Comunnity

o Mitgliedschaften zollen unserer Arbeit Respekt



www.fabry-shg.de

In diesem Sinneé 

Ihr Team
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Über10 Jahre mehrLebensqualität
im AlltagunsererPatienten

α.Ŝƛ HealthcareDeutschland steht der Patient im Mittelpunkt. Durch konsequent durchgeführte 

Qualitätsmaßnahmen und kompetente & fortwährend geschulte Mitarbeiter können wir unseren Patienten einen 

{ŜǊǾƛŎŜ ŀƴōƛŜǘŜƴΣ ŘŜǊ ƛƘǊŜ [ŜōŜƴǎǉǳŀƭƛǘŅǘ ŘŜǳǘƭƛŎƘ ǎǘŜƛƎŜǊǘΦά

Å Seit 2009 in Deutschland ςStartschuss für die Revolution in der häuslichen Patientenversorgung

Å 2013 ςGründung der österreichischen Niederlassung HealthcareAustria

Å Erstes Unternehmen im Homecare-Bereich, dessen Qualitätsmanagementsystem nach ISO 9001 Standards durch den TÜV Süd 

zertifiziert wurde (seit 2011) mit 100% lückenloser Kühlkette

Å Schwerpunkt: Infusionstherapienund Therapietreueprogramme/PSPs

Å Europaweite Heimtherapie aus einer Hand

ÅÜber 100.000 Patientenkontakte und 20.000 Infusionen pro Jahr 

ÅÜber 22 Indikationen auch im Bereich der Rare and OrphanDisease

Å Kooperation mit auf Heimtherapie spezialisierten Apotheken



Heimtherapie bei seltenen Erkrankungen
¦ƴǎŜǊŜ ¢ƘŜǊŀǇƛŜǇǊƻƎǊŀƳƳŜ

V Morbus Fabry

V Morbus Gaucher

V Morbus Pompe

V Morbus Hunter (MPS II)

V Morbus Hurler / Morbus 

Scheie(MPS I)

V Morquio-Syndrom (MPS IV)

V Maroteaux-Lamy-Syndrom 

(MPS VI)

V ATTRv-Amyloidose

V Hereditäres Angioödem (HAE)

V Saure Lipase Mangel

V Idiopathische Lungenfibrose 

(IPF)

V Dravet-Syndrom

V Endokrinologie/Wachstumsho

rmone

V Akute hepatische Porphyrie (in 

Arbeit)

V Primäre Hyperoxalurie Typ 1 

(in Arbeit)

.ŜǘǊŜǳǳƴƎǎǇǊƻƎǊŀƳƳŜ ƛƳ .ŜǊŜƛŎƘ ŘŜǊ αǎŜƭǘŜƴŜƴ 9ǊƪǊŀƴƪǳƴƎŜƴάΥWeitere Betreuungsprogramme:

V Osteoporose

V Kurzdarmsyndrom

V Hämophilie

V Alpha Mannosidose

V Myasthenia gravis

V Kinderwunsch ςIntralipid 

Infusionstherapie

V Multiple Sklerose (MS)

V Paroxysmal nächtliche 

Hämoglobinurie (PNH)

V Atopische Dermatitis

V Atypisches hämolytisch-

urämisches Syndrom (aHUS)

V Amyotrophe Lateralsklerose 

(ALS)

V Akute myeloische Leukämie 

(AML)

V Pulmonale arterielle 

Hypertonie (PAH)

V Rheumatoide Arthritis

V Psoriasis

V Generalisierte Myasthenia 

gravis(gMG)

V Neuromyelitis-optica-

Spektrum-Erkrankungen 

(NMOSD)



Nurse Netzwerk Deutschland
Größtes Netzwerk spezialisierter und erfahrener Nurses(240 Nurses) in Deutschland im Bereich seltener Krankheiten

Notiz: 140 einzelne Standorte (der Nurses) ggf. nicht explizit erkennbar geg. grafischer 
Überlappung blauer Punkte

V нпл bǳǊǎŜǎōǳƴŘŜǎǿŜƛǘ ŘŀǾƻƴ фл҈ ŦŜǎǘŀƴƎŜǎǘŜƭƭǘ ǳƴŘ мл҈ 

ƎŜǊƛƴƎŦǸƎƛƎ ǘŅǘƛƎ

V фт҈ ŜȄŀƳƛƴƛŜǊǘŜ YǊŀƴƪŜƴǇŦƭŜƎŜǊ ǳƴŘ о҈ ƳŜŘƛȊƛƴƛǎŎƘŜ 

CŀŎƘŀƴƎŜǎǘŜƭƭǘŜ

V млл҈ bǳǊǎŜǎƘŀōŜƴ ǊŜƭŜǾŀƴǘŜ ±ƻǊŜǊŦŀƘǊǳƴƎ ŀǳǎ ŘŜƳ YǊŀƴƪŜƴƘŀǳǎ 

ǳΦŀΦ hƴƪƻƭƻƎƛŜΣ !ƴŅǎǘƘŜǎƛŜΣ tŅŘƛŀǘǊƛŜ

V млл҈ bǳǊǎŜǎǿŜǊŘŜƴ Ƴƛǘ ŘƻǇǇŜƭǘŜƴ tŦƭŜƎŜǾƛǎƛǘŜƴ ƧŅƘǊƭƛŎƘ 

ǸōŜǊǇǊǸŦǘ

V млл҈ bǳǊǎŜǎƴŜƘƳŜƴ ŀƴ ƧŅƘǊƭƛŎƘŜƴ CƻǊǘōƛƭŘǳƴƎŜƴ ǳƴŘ 

tŦƭƛŎƘǘōŜƭŜƘǊǳƴƎŜƴ ǘŜƛƭ όōǎǇǿΦ ƛΦ±Φπ½ŜǊǘƛŦƛȊƛŜǊǳƴƎΣ 5ŀǘŜƴǎŎƘǳǘȊΣ 

IȅƎƛŜƴŜΣ bƻǘŦŀƭƭπκ {ƛƳǳƭŀǘƛƻƴǎǘǊŀƛƴƛƴƎΣ tƘŀǊƳŀƪƻǾƛƎƛƭŀƴȊΣ 

!ǊōŜƛǘǎǎƛŎƘŜǊƘŜƛǘΣ tǊƻƧŜƪǘǎŎƘǳƭǳƴƎŜƴ ǳΦǾΦŀΦƳΦύ 
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Überblick HomeCare-Programm für Morbus-Fabry-Patienten

Ziele der Heimtherapie: 

V NahtloseIntegration der Therapie in den Alltag des 
Patienten und der Familie

V ErfolgreicheDurchführung der Therapie
V Steigerung der Lebensqualität

Patient bǳǊǎŜ

Was ist Heimtherapie? 

V Fortführung der ärztlich 
verordneten Therapie im 
häuslichen Umfeld

Infusionsgabein der Häuslichkeit nach ISO 9001:2015 Standards

Zentraler Ansprechpartnerdurch Nurse und unseren Kundenservice

Terminmanagement/ Erinnerungsmanagement 
(z.B. Check-Ups in der Klinik)

Notfall- und Nebenwirkungsmanagement

Maximale Flexibilitätdurch Versorgung am Ort der Wahl
(z.B. Arbeit oder im Urlaub)

Lückenlose Dokumentation und Berichterstattungan Ihren Arzt

¦ƴǘŜǊǎǘǸǘȊǳƴƎƛƳ !ƭƭǘŀƎ όȊΦ.Υ ǎƻȊƛŀƭǊŜŎƘǘƭƛŎƘŜ CǊŀƎŜǎǘŜƭƭǳƴƎŜƴΤ
ǇǎȅŎƘƻƭƻƎƛǎŎƘŜ ¦ƴǘŜǊǎǘǸǘȊǳƴƎΣ 9ǊƴŅƘǊǳƴƎ ǳƴŘ .ŜǿŜƎǳƴƎύ

Rezeptmanagement

Heimtherapie

Aktuell versorgen wir deutschlandweit 
rund 200 Patienten mit Morbus Fabry 
ƛƴ ŘŜǊ IŜƛƳǘƘŜǊŀǇƛŜ Χ

Χ ǳƴŘ ŦǸƘǊŜƴ ŘŀōŜƛ ƪƴŀǇǇ 5300 Infusionen 
zuhause durch
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Ihr Weg in die Heimtherapie

Der behandelnde Arzt 
bestimmt die optimale 

Therapie

Kontakt zu Healthcare
Deutschland und 

Anmeldung für die 
Heimtherapie

Unsere Nurse besucht 
Sie regelmäßig zuhause 
und setzt die verord-

nete Therapie um @

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

лулл пп лнл пп

IŜŀƭǘƘŎŀǊŜ5ŜǳǘǎŎƘƭŀƴŘ
.ŜǊƎǎǘǊŀǖŜ ом
сфпсф ²ŜƛƴƘƘŜƛƳ

ƛƴŦƻϪǳƴƛǘŜŘπƘŜŀƭǘƘŎŀǊŜΦŜǳ@
@healthcaredeutschland

@healthcaredeutschland

@healthcaredeutschland
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Genetik bei M. Fabry und Familienplanung

Dr. Christina Lampe,

Zentrum für seltene Erkrankungen (ZSEGi), Abteilung für Kinderneurologie, Epileptologieund Sozialpädiatrie 

Universitätsklinikum Giessenhttps:// www.pinterest.de/pin/22306960644420884/



²ƛŜ ŦǳƴƪǘƛƻƴƛŜǊǘ ±ŜǊŜǊōǳƴƎΚ



Woraus besteht das Erbgut?

ÅErbgut: alle Informationen, die beim Menschen auf dem fadenförmigen Molekül (wir 
ŜƛƴŜ ǾŜǊŘǊƛƭƭǘŜ {ǘǊƛŎƪƭŜƛǘŜǊύ α5b{ά ƭƛŜƎŜƴ

ÅJede Sprosse der Strickleiter besteht aus zwei sogenannten Basen. 

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

Å5ƛŜ !ōŦƻƭƎŜ ŘŜǊ ǾŜǊǎŎƘƛŜŘŜƴŜƴ {ǇǊƻǎǎŜƴ ŜǊƎƛōǘ ŜƛƴŜƴ α.ǳŎƘǎǘŀōŜƴά-Code. Ihn nutzt 
die Zellezum Beispiel als Bauplan, um Eiweiße (Proteine) herzustellen. 

ÅGen: Die Information, die den Bauplan für ein bestimmtes Protein enthält

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

https:// www.gesundheitsinformation.de/wie-funktioniert-die-vererbung.html

Wenn die Eizelle der Mutter und die Samenzelle des Vaters miteinander verschmelzen, entsteht die ersteZelleeines 
Menschen. Sie enthält das Erbgut, in dem vor allem die Bauanleitungen für den gesamten späteren Körper verschlüsselt sind.

A-T und C-G
T-A und G-C



Was sind Chromosomen?

Å5ŀǎ 9ǊōƎǳǘ ŘŜǎ aŜƴǎŎƘŜƴ ōŜǎǘŜƘǘ ŀōŜǊ ƴƛŎƘǘ ƴǳǊ ŀǳǎ ŜƛƴŜƳ 5b!π
CŀŘŜƴΦ LƳ ½ŜƭƭƪŜǊƴ ōŜŦƛƴŘŜƴ ǎƛŎƘ ƳŜƘǊŜǊŜ ŘŀǾƻƴ Ґ /ƘǊƻƳƻǎƻƳŜƴΦ

Å.ŜǾƻǊ ǎƛŎƘ ŜƛƴŜ½ŜƭƭŜǘŜƛƭǘΣ ǿŜǊŘŜƴ ŘƛŜ 5b! CŅŘŜƴ Ȋǳ YǀǊǇŜǊŎƘŜƴ
ό/ƘǊƻƳǎƻƳŜƴύ ŀǳŦƎŜǿƛŎƪŜƭǘΦ 

Å!ǳŦ ŜƛƴŜƳ ǎƻƭŎƘŜƴ YǀǊǇŜǊŎƘŜƴҐ /ƘǊƻƳƻǎƻƳ ōŜŦƛƴŘŜƴ ǎƛŎƘ Ŝǘǿŀ 
нрΦллл DŜƴŜ

ÅLƳƳŜǊ ȊǿŜƛ ŘŜǊ /ƘǊƻƳƻǎƻƳŜƴ ƎŜƘǀǊŜƴ ȊǳǎŀƳƳŜƴ ό!ǳǘƻǎƻƳŜƴύ

https:// www.gesundheitsinformation.de/wie-funktioniert-die-vererbung.html



Was sind Chromosomen?

1. Der Mensch hat 22 solcher Chromosomenpaare (44)

ÅDas bedeutet: Jedes Gen ist zweifach vorhanden: 

ÅAuch wenn beide Gene dieselbe Aufgabe haben, können sie sich 
etwas voneinander unterscheiden.

2. Zusätzlich enthält jeder Zellkern ein weiteres Chromosomenpaar: 
die beiden Geschlechtschromosomen:

Frau: XX, Mann XY

https:// www.digitalefolien.de/biologie/mensch/genetik/chromos.html

https:// www.gesundheitsinformation.de/wie-funktioniert-die-vererbung.html

1 Gen von der Mutter. м DŜƴ ǾƻƳ ±ŀǘŜǊΦ



Die Geschlechtschromosomen X und Y

Åjede Eizelle der Frau enthält also ein X-Chromosom

ÅDer Mann hingegen produziert zwei Arten vonSpermien: 

- 1/2 enthält ein X-Chromosom

- 1/2 enthält ein Y-Chromosom

ÅBefruchtet ein Spermium mit einem X-Chromosom die Eizelle, trägt der Embryo zwei 
X-und wird zum weiblichen Organismus.  XX= weiblich

ÅBefruchtet ein Spermium mit einem Y-Chromosom die Eizelle, trägt der Embryo XY 
und und wird zum männlichen Organismus. XY= männlich

ÅX-Chromosom, hat mehr als 1000 Gene, das Y-Chromosom nur ein paar Dutzende

https:// www.gesundheitsinformation.de/wie-funktioniert-die-vererbung.html https:// de.wikipedia.org/wiki/Gonosom#/media/Datei:XY-Chromosomen.jpg



Warum gibt es die meisten Gene doppelt?
Typisch bei seltenen Erkrankungen: autosomal-rezessiver 

Erbgang: das Gute überwiegt!

ÅErbt man ein Gen von der Mutter und eins vom Vater- Vorteile: 

ÅAuf einem Chromosom befindet sich eine krankmachende (rezessive) 
Gen-Variante, kann die gesunde (dominante) Gen-Variante auf dem 
anderen Chromosom die Störung ausgleichen.

ÅAußerdem können durch die Durchmischung der Gene über 
verschiedene Generationen ganz neue Gen-Kombinationen 
entstehen, die zum Beispiel helfen, sich besser an die Umwelt 
anzupassen oder gegen Krankheiten geschützt zu sein.

ÅAber: Bei Morbus Fabry liegt das fehlerhafte Gen auf einem  X-
/ƘǊƻƳƻǎƻƳΧ

https:// www.compgefa.de/wissen/genetische-grundlagen-der-gefaessmalformationen

ƘǘǘǇǎΥκκǿǿǿΦƎŜǎǳƴŘƘŜƛǘǎƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴΦŘŜκǿƛŜπŦǳƴƪǘƛƻƴƛŜǊǘπŘƛŜπǾŜǊŜǊōǳƴƎΦƘǘƳƭ



Ein typisches Beispiel für eine x-chromosomale
Erbkrankheit: Die Bluterkrankheit



Stammbaum der Familie von Queen Victoria

Mutter
Überträgerin: XX

50% Töchter:
Überträgerin XX
50% Töchter
Gesund XX

Vater betroffen:  XY

Frauen: XX
Männer XY

50% Söhne 
betroffen XY
50% Söhne
gesund XY

¢ǀŎƘǘŜǊΥ млл҈
«ōŜǊǘǊŅƎŜǊƛƴΥ··

Söhne: 100% 
gesund XY



Vererbung bei M. Fabry: auch eine 
x-chromosomaleErkrankung  





Anamnese der Indexpatientin (bei Diagnosestellung mit 36 Jahren)
typische Fabry Symptome

Schmerzen 
ÅGeneralisierte Gelenk- und Muskelschmerzen
Å früher eher brennende Schmerzen in Händen und 

Füßen (im fieberhaften Infekt und bei Belastung 
sowie bei Hitze)

HNO
Å Tinnitus seit einigen Jahren

Gastrointestinal
Å Wechsel Obstipation/Diarrhoe
Å Meteorismus
Å Als Kind oft Bauchschmerzen , Übelkeit

½b{Υ
Å{ŎƘǿƛƴŘŜƭ
Å²a[

Herz:
Å Intermittierende Tachykardien

Allgemeinbefinden:
ÅAbgeschlagenheit
ÅMüdigkeit
ÅSchwitzt nicht

Niere:
ÅKeine Auffälligkeiten 



3 Generationen M. Fabry...

Indexpatientin:
Verheiratet, berufstätig (Bürokauffrau)

3 Kinder:  1 ältere Tochter und Zwillinge/Mädchen 
Mutter:    gesund 
Vater: im Alter von 56 Jahren gestorben    

(terminale Niereninsuffizienz bei M. Fabry)
1 Bruder: gesund

Man hatte ihr im Jahr 2000 gesagt, als beim Vater die Erkrankung diagnostiziert wurde, sie sei nur Trägerin 
und solle am besten nur Töchter bekommen
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Im Fabry -Registry berichtete Symptome 

nach Organsystem 2

Weibliche Patienten mit Morbus Fabry

ÁYƭƛƴƛǎŎƘŜǎ .ƛƭŘ ōŜƛ ǿŜƛōƭƛŎƘŜƴ tŀǘƛŜƴǘŜƴ 
ŀōƘŅƴƎƛƎ Ǿƻƴ ŘŜǊ D[!πaǳǘŀǘƛƻƴ ǳƴŘ ŘŜƳ 
aǳǎǘŜǊ ŘŜǊ ·πLƴŀƪǘƛǾƛŜǊǳƴƎ ƛƴ ƧŜŘŜƳ hǊƎŀƴм

ÁǎŅƳǘƭƛŎƘŜ ŘŜǊ ōŜƛ ƳŅƴƴƭƛŎƘŜƴ tŀǘƛŜƴǘŜƴ 
ōŜƻōŀŎƘǘŜǘŜƴ YƻƳǇƭƛƪŀǘƛƻƴŜƴ ƪǀƴƴŜƴ ŀǳŎƘ ōŜƛ 
CǊŀǳŜƴ ŀǳŦǘǊŜǘŜƴм όǎŜƛǘ нллм ōŜƪŀƴƴǘύ

ÁYƭƛƴƛǎŎƘŜ !ǳŦŦŅƭƭƛƎƪŜƛǘŜƴ ǎƛƴŘ ǘȅǇƛǎŎƘŜǊǿŜƛǎŜ 
ǾŀǊƛŀōƭŜǊΣ ǿŜƴƛƎŜǊ ǎǘŀǊƪ ŀǳǎƎŜǇǊŅƎǘ ǳƴŘ 
ōŜƎƛƴƴŜƴ ǎǇŅǘŜǊ ŀƭǎ ōŜƛ ƳŅƴƴƭƛŎƘŜƴ tŀǘƛŜƴǘŜƴ 
Ƴƛǘ ŅƘƴƭƛŎƘŜƴ aǳǘŀǘƛƻƴŜƴм 31,7
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1. Schiffmann R und Ries M. Pediatr Neurol. 2016;64:10ð20; 2. Wilcox WR et al. Mol Genet Metab. 2008;93(2):112ð128.
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Angepasst mit Genehmigung von Wilcox WR et al. Mol Genet Metab. 2008;93(2):115.

GLA= h -GalaktosidaseA-Gen
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X-chromosomaleVererbung M. Fabry

Gesunde MutterBetroffener Vater
Betroffene MutterGesunder Vater

X Y X X

X Y

Keine Söhne betroffen

(Risiko von 0%)                             

Alle Töchter betroffen 

(Risiko von 100%)

X Y

X Y X X

X XX Y

Söhne mit einer 

Wahrscheinlichkeit von 

50 % betroffen

X Y X X

Tºchter mit einer 

Wahrscheinlichkeit von 

50% betroffen

X X X X

GeneticsHome Reference. Website der US National Library of Medicine. Unter: ghr.nlm.nih.gov/primer/ inheritance/ inheritancepatterns. Stand: 11. Mai 2018.
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Angepasst mit Genehmigung von GeneticsHome Reference. Website der US National Library of Medicine.

Bei der Patientin wurde genetisch 
ein M. Fabry bestätigt, ebenso bei 

ihren Zwillingen



Progredienzder Symptomedes Morbus Fabry

м 12 5 

Symptome Kinder:

Erstsymptome >5 J.:
ÅHypohidrose
ÅAkroparästhesien
ÅLeistungsminderung
ÅCornea verticillata

Symptome >12 J.:
ÅAngiokeratome
ÅMagen-Darm-Probleme

Symptome Erwachsene:

ÅGehirn
ÅHerz
ÅNiere



Warum nun die Stammbaumanalyse?
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Stammbaum bei M. Fabry 
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Stammbaum bei M. Fabry 
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Stammbaum bei M. Fabry 



Stammbaumanalyse: 1. Grund: Benefit für den Patienten- wissen was 
los ist und entsprechender Umgang mit der Erkrankung

Krankheitssymptome
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Fehlbehandlungen

Verzögerte Diagnose

Verzögerte Therapie
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Therapieoption 
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Anschluss an 
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Familienplanung
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Stammbaumanalyse2. Grund: je füher die Diagnose, desto
früher der Therapiebeginn, destowenigerKomplikationen

NachKaplan-Meier geschätzteZeit bis zumerstenrenalenoder kardialenEreignis, Schlaganfalloder Tod (n=447)
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Schiffmann R et al. Nephrol Dial Transplant. 2009;24(7):2102-2111. 

46

Zeit bis zum Ereignis (J)

Angepasst mit Genehmigung von Schiffmann R et al. NephrolDialTransplant. 2009;24(7):2107

WeiblichePatienten(n=473) 15.7 Jahre

MännlichePatienten(n=778) 14,2 Jahre 

Mittlere Zeit von Symptombeginn
bis zurDiagnose: 

50% der männlichenPatientenmit M. Fabry erleidenbis zum41. Lebensjahr
entweder ein renalesoder kardialesEreignis, Schlaganfalloder Tod
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Stammbaumanalyse 3. Grund : Vermeiden einer verkürzten
Lebenserwartung

KumulierteWahrscheinlichkeitfür Tod beiPatientenmit Morbus Fabry
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Angepasst mit Genehmigung von BMJ Publishing Group Limited. J Med Genet., MacDermot K et al., 38, 752, 2001. Angepasst mit 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):750-760; 2. MacDermot KD et al. J Med Genet. 2001;38(11):769-807 
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Mehr als nur ein Familiengeheimnis

Eine französische Familie: 

- Sohn fällt im Alter von 20 Jahren unerwartet ins Koma und stirbt
- Ein Arzt erkennt eine über das X-Chromosom erbliche Stoffwechselstörung
- an dem Defekt könnten auch die Söhne ihrer beiden Schwestern erkrankenΧ
- Aus Scham bewahrt die Frau jedoch das Geheimnis
- der Mediziner fühlt sich an seine Schweigepflicht gebunden, obwohl er weiß, dass die Krankheit therapierbar
- die Familientragödie nimmt ihren Lauf.
- Drei Jahre nach dem ersten Koma-Opfer stirbt ein Cousin auf gleiche Weise
- dessen Mutter klagt den Arzt an: Sein Schweigen habe ihren Sohn einer Chance beraubt, seinem vermeidbaren 

Tod zu entgehen. 

- Eine solche Verpflichtung - sich über den betroffenen Klienten hinwegzusetzen - verstoße gegen Gesetze und 
dürfe es selbst bei behandelbaren Erbkrankheiten in der Familie nicht geben. Zudem zerstöre ein Bruch der 
Schweigepflicht die Vertrauensbeziehung zwischen Arzt und Patient.



Stammbaumanalyse 
M. Fabry Projekte



Fabry Stammbaum-Analyse:
Ein erfolgreiches Programm für einen gezielten genetischen Ansatz 

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

Methoden: sobald ein neuer Index-Fabry-Patient diagnostiziert wurde, wurde eine Stammbaumanalyse durchgeführt

Paula Adriana Rozenfeldet al., Fabry pedigreeanalysis: A successfulprogramfor targetedgeneticapproach
Mol Genet GenomicMed. 2019;7:e794. 

Ergebnisse: Die Stammbaumanalyse wurde in 31 Familien vollständig durchgeführt. Es wurden 1.462 Verwandte 
getestet  bei501wurde ein M-Fabry diagnostiziert

Schlußfolgerung: Der gezielte Familien-Screening-Ansatz zeigte sich erfolgreich, um nicht diagnostizierte Fabry-Patienten 
zu detektieren. 

Durch diesen Ansatz wurde der höchste Verhältnisindex bezüglich einer 
Stammbaumanalyse erzielt, der jemals bei M. Fabry berichtet wurde (1:15)



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

82 Probanden und Familien 
eingeschlossen

84 Familienmitglieder wurden 
über 1 Jahr beobachtet

31 neue GLA Mutationsträger 
wurden gefunden

284 Fabry Genträger wurden 
insgesamt gefunden

(3,5 pro Familie)

93 Familienmitglieder wurden 
(noch) nicht untersucht

In diesem Projekt war nicht nur die  Ausbildung der Ärzte wichtig sondern es 
wurde auch eine Broschüre über Stammbaumanalysen für Patienten entwickelt



Familienplanung

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

Gesunde MutterBetroffener Vater
Betroffene MutterGesunder Vater

X Y X X

X Y

Keine Söhne betroffen

(Risiko von 0%)                             

Alle Töchter betroffen 

(Risiko von 100%)

X Y

X Y X X

X XX Y

Söhne mit einer 

Wahrscheinlichkeit von 

50 % betroffen

X Y X X

Töchter mit einer 

Wahrscheinlichkeit von 

50 % betroffen

X X X X

GeneticsHome Reference. Website der US National Library of Medicine. Unter: ghr.nlm.nih.gov/primer/ inheritance/ inheritancepatterns. Stand: 11. Mai 2018.
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Angepasst mit Genehmigung von GeneticsHome Reference. Website der US National Library of Medicine.



Humangenetische Beratung

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

ÅDie Beratung durch einen Humangenetiker kann bei der Klärung der Frage helfen, ob Krankheiten, 
Beeinträchtigungen oder Behinderungen genetisch bedingt sind und sich auf ein zu erwartendes Kind 
vererben können

ÅDie humangenetische Beratung versucht, das individuelle Erkrankungsrisiko für Kinder der betreffenden 
Personen zu ermitteln

ÅSie informiert auch über Möglichkeiten, ob und wie Erkrankungen in der Schwangerschaft mit Hilfe der 
pränatalen Diagnostik und Medizin erkannt und gegebenenfalls behandelt werden können.

ÅVorgeburtliche Untersuchungen dürfen nur zu medizinischen Zwecken durchgeführt werden 
(Gendiagnostikgesetz)

ÅDie Humangenetische Beratung wird von der KK übernommen



Untersuchungen auf eine 
Erbkrankheit

I. PränataldiagnostikςUntersuchung während der Schwangerschaft
- Chorionzottenbiospie

- Amniozentese

II. Präimplantationsdiagnostik ςUntersuchung der befruchteten Eizelle



P
/G

A
L

/0
0

1
/0

6
5

/D
E

0
8-

2
0

Vorgeburtliche diagnostische Methoden (Pränataldiagnostik)

Was kann sie leisten? Wo sind ihre Grenzen?

ÁSie kann die Intaktheit der Schwangerschaft bestätigen.

Ábegrenzte Anzahl von Erkrankungen oder Behinderungen feststellen.

ÁIn Einzelfällen ist es möglich, während der Schwangerschaft Erkrankungen zu 
behandeln. 

ÁDie erhaltenen Informationen haben unter Umständen Konsequenzen für eine 
bestimmte Art zu gebären, z.B. durch einen geplanten Kaiserschnitt.

ÁPränatale Diagnostik kann Ihnen trotz unauffälliger Untersuchungsergebnisse 
keine 100%ige Sicherheit für ein gesundes Kind geben.

ÁUltraschall (Sonografie)

ÁErsttrimester-Test

ÁNicht Invasiver Pränatal Test (NIPT)

ÁTriple-Test/Quadruple-Test

ÁChorionzottenbiopsie

ÁAmniozentese/Fruchtwasserpunktion

https:// praenataldiagnostik-info.de

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

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


Chorionzottenbiopsieversus Amniozentese

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

Wann

Åin der Regel  11. - 13. Schwangerschaftswoche 

ÅDa die Chromosomen untersucht werden können, kann das 
Ergebnis innerhalb von 1 bis 8 Tagen vorliegen

Warum

ÅMöglichkeit, die Chromosomen direkt zu untersuchen, gezielt 
nach dem Vorliegen bestimmter Erkrankungen 

Vor- und Nachteile/Risiken

ÅErgebnisse liegen früher vor

ÅFehlgeburtsrisiko ca. 0,5ς1%

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

https:// praenataldiagnostik-info.de/chorionzottenbiopsie

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

Das entnommene Fruchtwasser enthält u.a. abgelöste Zellen des Ungeborenen, von 
denen eine Zellkultur angelegt wird.

Wann

Åin der Regel ab der 16. Schwangerschaftswoche

Å. Die Ergebnisse liegen meist nach 2ς4 Wochen vor.

Warum

ÅDie Ergebnisse der Amniozentesesind sehr genau und Fehldiagnosen selten.

ÅErbkrankheiten, Trisomien usw

Vor- und Nachteile/Risiken

ÅFehlgeburtsrisiko 0,3ς1% 

ÅWenn das Ergebnis nach einer Fruchtwasserpunktion auffällig, kann sich die Frage 
nach einem Schwangerschaftsabbruch stellen. 

ÅEin Schwangerschaftsabbruch zu diesem späten Zeitpunkt ist in jedem Fall eine 
unter Wehenmittelnkünstlich eingeleitete Geburt.



Gendiagnostikgesetz

ÅDas Gendiagnostikgesetz trägt zu einer Verbesserung der Beratungssituation nach einem auffälligen 
Befund bei einer vorgeburtlichen genetischen Untersuchung bei.

ÅEs regelt eine umfassende ärztliche Beratung nach Vorliegen des Untersuchungsergebnisses und eine 
ärztliche Hinweispflicht auf den Anspruch der Schwangeren auf psychosoziale Beratung in einer 
Schwangerschaftsberatungsstelle.

ÅBei vorgeburtlichen genetischen Untersuchungen kann die Schwangere zudem, anders als bei den 
übrigen vorgeburtlichen Untersuchungen, nur unter besonderen Bedingungen auf die Beratung 
verzichten.

ÅSie muss nach vorheriger schriftlicher Information über die Beratungsinhalte ihren Verzicht schriftlich 
erklären.

https:// www.bmfsfj.de/bmfsfj/ themen/familie/schwangerschaft-und-kinderwunsch/beratung-bei-auffaelligem-befund-81004



Die Befruchtung



Präimplantationsdiagnostik PID- Das Verfahren

ÅPID ist eine genetische Untersuchung des Embryos vor (prä) der Einnistung in die Gebärmutter (Implantation)

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

ÅFür die Übertragung in die Gebärmutter der Frau werden dann solche Embryonen ausgewählt, die nicht von 
der untersuchten genetischen Veränderung betroffen sind.

Åfür eine PID ist immer eine künstliche Befruchtung (IVF/ICSI) notwendig, um die Embryonen im Labor 
untersuchen zu können.

ÅEin ähnliches Verfahren ist die Polkörperdiagnostik (PKD). Hier wird nicht der Embryo, sondern die Eizelle vor 
Abschluss der Befruchtung genetisch untersucht. Man kann daher mit einer PKD nur genetische 
Veränderungen entdecken, die über die zukünftige Mutter vererbt werden

https:// www.kinderwunschzentrum.org/siegen/leistungen/praeimplantationsdiagnostik/



Das Verfahren der PID

Greco E, Litwicka K, Minasi MG, Cursio E, Greco PF, Barillari P. Preimplantation GeneticTesting: WhereWeAre Today.Int J Mol Sci. 2020;21(12):4381. Published 2020 Jun 19. 

Å IVF oder ICSI
Å Embryonenkultur (5 Tage, besteht aus 6-10 Zellen)
Å Embryonenbiospie (1-2 Zellen)
Å Genanalyse
Å Implantation der befruchteten Eizelle 

Die Präimplantationsdiagnostik (PID) ist eine genetische Untersuchung des Embryos vor (prä) der Einnistung in die 
Gebärmutter (Implantation)



Vorbereitung für eine PID

Zühlke, C., Hellenbroich, Y., Fondel, S.et al.Präimplantationsdiagnostik.medgen28,304ς309 (2016). 

2020 wurden 23 solcher Anträge in NRW gestellt und bewilligt. In Bayern dagegen sind die Zahlen deutlich höher (2018: 293). 
Experten vermuten, dass in NRW viele Paare in die Niederlande oder Belgien ausweichen, weil dort keine Ethikprüfung 

vorgeschrieben ist.© dpa/aerzteblatt.de



Künstliche Befruchtung

www.zellux.net

Å Hormonelle Stimulation der Eierstöcke
Å Auslösung des Eisprungs
Å Eizellentnahme
Å Befruchtung der Eizelle im Labor
Å (PID)
Å Embryotransfer
Å Unterstützung der zweiten Zyklushälfte



Künstliche Befruchtung: IVF und ICSI

ÅIntracytoplasmatischeSpermieninjektion (ICSI) 

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

Å In-vitro-Fertilisation (IVF) 
Å Eizelle und Spermien werden in einer Schale 

zusammengebracht. 

IVF ICSI

Risiken: hohe Hormonbelastung der Frau, Mehrlingsschwangerschaften, überschüssige Embryonen 

Eizellen und Spermium werden außerhalb des Körpers zusammengebracht



Gesetzeslage PID

Åнлмм αDŜǎŜǘȊ ȊǳǊ wŜƎŜƭǳƴƎ ŘŜǊ Präimplanationsdiagnostikά- Ergänzung zum Embryonenschutzgesetz von 1991

ÅDarin heißt es, dass die Präimplantationsdiagnostik grundsätzlich verboten ist und mit Freiheitsstrafe von bis zu einem Jahr 
oder mit Geldstrafe geahndet wird. Die Polkörperdiagnostikdagegen ist unstrittig erlaubt.

Å²Ŝƴƴ ŘǳǊŎƘ ŦŀƳƛƭƛŅǊŜ ±ƻǊōŜƭŀǎǘǳƴƎ Ŝƛƴ αƘƻƘŜǎ wƛǎƛƪƻ ŜƛƴŜǊ ǎŎƘǿŜǊǿƛŜƎŜƴŘŜƴ 9ǊōƪǊŀƴƪƘŜƛǘά ōŜǎǘŜƘǘΣ ƛǎǘ ŜƛƴŜ tL5 αƴƛŎƘǘ 
ǊŜŎƘǘǎǿƛŘǊƛƎάΣ ǿŜƴƴΥ

- Die Beratung und Aufklärung der Mutter über die medizinische, psychischen und sozialen Folgen stattgefunden hat,

- eine Ethik-Kommission über das Vorhandensein eines hohen Risikos entschieden hat

- die PID von einem dafür qualifizierten Arzt in einem zugelassenen PID-Zentrum vorgenommen wird

ÅWas genau ein hohes Risiko für die Schwangerschaft und damit eine Berechtigung für eine PID bedeutet, ist also gesetzlich 
nicht geregelt. Diese Entscheidung fällt die Ethik-Kommission.

ÅDurch die Verordnung zur Regelung der Präimplantationsdiagnostik wurden 2014 die Bestimmungen zur Zulassung der PID-
Zentren und zur Zusammensetzung der Ethikkommission definiert.

ÅDanach stellen die Bundesländer selbst Ethik-Kommissionen zusammen, die unabhängig von den PID-Zentren agieren

ÅEine Ethik-Kommission besteht dabei aus 8 Mitgliedern: 4 Personen beurteilen die Situation aus medizinischer Sicht, 2 aus 
ethisch-rechtlicher Sicht, 1 vertritt die Interessen des Patienten, und 1 die Interessen von Behinderten.



Sinnvoller Einsatz der PID

Åjeder der Wissenschaft bekannte Gendefekt kann untersucht werden

ÅIn anderen Ländern sind die gesetzlichen Regelungen weiter gefasst

ÅIm Jahr 2000 wurden in den USA das erste Mal Embryonen auf ihre Eignung für eine Stammzellspende für eine Schwester hin 
untersucht. Ein geeigneter Embryo wurde gefunden und führte zur Geburt, womit das Schwesterchen mit den eigenen 
{ǘŀƳƳȊŜƭƭŜƴ ƎŜǊŜǘǘŜǘ ǿŜǊŘŜƴ ƪƻƴƴǘŜ όαSaviourYƛŘάύΦ

Å2009 wurde dann ein Vorfall in Großbritannien bekannt, bei dem weibliche Embryonen auf das Brustkrebsgen BRCA-1 hin 
diagnostiziert wurden.

ÅBei solchen nicht schweren Erbkrankheiten, die keine akute Lebensgefahr für das Kind darstellen, sind in Deutschland 
Präimplantationsdiagnostiken nicht erlaubt.

ÅAm häufigsten angewendet wird die PID bei einem erhöhten Risiko für MyotoneDystrophie und Chorea Huntington, die als 
unheilbare Krankheiten gelten

ÅAber auch bei Verdacht auf alle Arten der Chromosomenaberrationen (Trisomien, CystischeFibrose, ̡ -Thalassämie, Fanconi-
Anämie, Spinale Muskelatropie, Sichelzellanämie, Epidermolysisbullosa, oder Marker-X-Syndrom

ÅWenn bereits viele IVF-Versuche erfolglos verlaufen sind, darf eine PID im Einzelfall ebenfalls durchgeführt werden. Allerdings wird 
die PID die Erfolgschance der IVF oder ICSI-Behandlung nicht zwangsläufig erhöhen.



Risiken einer PID

ÅFür die Frau selbst birgt die PID keine Risiken, da die Untersuchung ausserhalbdes Körpers stattfindet. Jedoch sind 
natürlich die Risiken einerIVFoder ICSIzu beachten.

ÅÜber das Risiko für die Embryonen gibt es keine Statistiken, da die PID bis 2011 in Deutschland verboten war. 

ÅLaut der European Society of Human ReproductionandEmbryologywurde in Europa bei 27.500 eingepflanzten 
Embryonen eine PID durchgeführt, von denen 4.000 zur Geburt eines gesunden Kindes geführt haben

ÅDabei wurden jeweils 10 Eizellen entnommen und 2 als lebensfähig eingestuft.

ÅBeim Entnehmen der Zellen besteht die Gefahr, die Blastozystezu verletzen und zu zerstören. Eine Verletzung, die nicht 
zum Absterben sondern nur zu einer Fehlbildung des Embryos führt, ist unwahrscheinlich und nicht dokumentiert.

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


Kosten der PID

ÅDie Kosten für eine PID betragen als Aufwandsentschädigung für die Ethikkommission 1.500 ς4.000 Euro, die in jedem Fall 
selbst zu tragen sind

ÅInklusive der Aufwände für die künstliche Befruchtung mittels IVF bzw. ICSI können sich die Gesamtkosten auf etwa 10.000 
Euro belaufen

ÅDie IVF/ICSI Behandlung wird allerdings von manchen Krankenkassen zumindestteilweise übernommen:

=> Kosten und Erstattungen für eine künstliche Befruchtung hängen u.a. von notwendigen Medikamenten, der 
speziellen Therapie sowie von individuellen Leistungen der eigenen Krankenkasse ab

=> Gesetzliche Kassen übernehmen grundsätzlich 50 Prozent der Kosten für maximal drei Behandlungsversuche 
mittels IVF und ICSI



Andere Option der PID 
bei x-chromosomalerErkrankung der Frau: Die Polkörperuntersuchung

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

ÅIn dessen Folge werden zwei Polkörperchenan den Rand gedrängt

ÅVon diesen Polkörpern hat einer das identische Erbgut wie die eigentliche Eizelle

ÅDie Polkörper werden nicht mehr benötigt und sterben ab.

ÅUntersuchung der Polkörper nicht gegen das Embryonenschutzgesetz und bedarf 
auch keiner Ethikkommission.

ÅAllerdings kann bei dem Verfahren nur die Erb-Information der weiblichen 
Keimzelle, also der Frau untersucht werden, nicht aber die des Spermiums

ÅSo können also nur X-chromosomaleKrankheiten der Frau nachgewiesen, aber 
nicht ausgeschlossen werden

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



PID in den einzelnen Ländern

https:// de.wikipedia.org/wiki/Präimplantationsdiagnostik



PID Zentren Deutschland

ÅPotsdam

ÅBerlin

ÅHamburg

ÅLübeck

ÅBad Münder

ÅDortmund

ÅKöln

ÅMainz

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

ÅSaarbücken

ÅHeidelberg

ÅLudwigsburg

ÅFreiburg

ÅUlm

ÅErlangen

ÅRegensburg

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


Schwangerschaftskonfliktgesetz



Beratung nach dem Schwangerschaftskonfliktgesetz

ÅFrauen und Männer haben nach § 2 des Schwangerschaftskonfliktgesetzes einen rechtlichen Anspruch auf kostenlose und 
auf Wunsch anonyme Beratung in einer dafür vorgesehenen Beratungsstelle

ÅDer Anspruch auf Beratung umfasst unter anderem:

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

- soziale und wirtschaftliche Hilfen für Schwangere und Lösungsmöglichkeiten für psychosoziale Konflikte im 
Zusammenhang mit einer Schwangerschaft

- Hilfsmöglichkeiten für behinderte Menschen und ihre Familien (§ 2 Absatz 2 Satz 1 SchKG)

- bei Bedarf bei der Geltendmachung von Ansprüchen, der Wohnungssuche, der Suche nach einer 
Betreuungsmöglichkeit für das zu erwartende Kind sowie bei der Fortsetzung ihrer Ausbildung zu unterstützen (§ 2 
Absatz 1 Satz 2 SchKG). 

- Zum Anspruch gehört auch die Nachbetreuung nach einem Schwangerschaftsabbruch oder nach der Geburt des 

Kindes.

ÅFür die Beratung steht in Deutschland an Schwangerschaftsberatungsstellen unterschiedlicher Träger zur Verfügung.

https:// www.bmfsfj.de/bmfsfj/ themen/familie/schwangerschaft-und-kinderwunsch/beratung-bei-auffaelligem-befund-81004



Gesetz zur Änderung des Schwangerschaftskonfliktgesetzes

ÅAnforderungen an eine umfassende ärztliche Aufklärung, Beratung und Begleitung der Schwangeren im Vorfeld einer 
eventuell zu stellenden medizinischen Indikation für einen Schwangerschaftsabbruch

ÅDie Regelung sieht unter anderem die ärztliche Verpflichtung vor, im Einvernehmen mit der Schwangeren Kontakte zu 
Beratungsstellen und gegebenenfalls Selbsthilfegruppen und Behindertenverbänden zu vermitteln

Å3 tägige Bedenkzeit zwischen der Eröffnung des (pränatalen) Befundes und einer Abtreibung

ÅZiel: Konsequenzen der im Raum stehenden Behinderung des Kindes von allen Seiten zu beleuchten und die Schwangere 
darin zu unterstützen, sich über die zukünftigen Lebensverhältnisse in Ruhe und mit fachlicher Unterstützung klar zu 
werden. 

ÅDas Gesetz trägt dazu bei, dass eine fundierte Einschätzung nach Überwindung der ersten Schocksituation getroffen 
werden kann. Es soll der Schwangeren in ihrer Konfliktsituation und den Ärztinnen und Ärzten bei Prüfung der 
Voraussetzungen einer medizinischen Indikation helfen.

ÅDie Umsetzung des Gesetzes wurde vom Institut für Geschichte und Ethik der Medizin der Universität Köln wissenschaftlich 
begleitet

https:// www.bmfsfj.de/bmfsfj/ themen/familie/schwangerschaft-und-kinderwunsch/beratung-bei-auffaelligem-befund-81004

Zur Verbesserung der Beratung im Vorfeld einer möglichen medizinischen Indikation trat zum 1. Januar 2010 das Gesetz 
zur Änderung des Schwangerschaftskonfliktgesetzes in Kraft. 



Schwangerschaftsabbruch
Voraussetzungen allgemein:

ω Seit der Befruchtung dürfen nicht mehr als zwölf Wochen vergangen sein bzw14 Woche nach der letzten Monatsblutung

ω 5ƛŜ ƎŜǎŜǘȊƭƛŎƘ ǾƻǊƎŜǎŎƘǊƛŜōŜƴŜ .ŜǊŀǘǳƴƎ ǿǳǊŘŜ ƎŜƳŀŎƘǘ ǳƴŘ ŘƛŜ ŜƴǘǎǇǊŜŎƘŜƴŘŜ .ŜǊŀǘǳƴƎǎōŜǎŎƘŜƛƴƛƎǳƴƎ ǿǳǊŘŜ ŀǳǎƎŜǎǘŜƭƭǘ

ω 5ŜǊ !ōōǊǳŎƘ ŜǊŦƻƭƎǘ ŦǊǸƘŜǎǘŜƴǎ ŀƳ ǾƛŜǊǘŜƴ ¢ŀƎ ƴŀŎƘ !ōǎŎƘƭǳǎǎ ŘŜǊ .ŜǊŀǘǳƴƎ

ω 5ŜǊ !ōōǊǳŎƘ ǿƛǊŘ Ǿƻƴ ŜƛƴŜǊ &ǊȊǘƛƴ ƻŘŜǊ ŜƛƴŜƳ !ǊȊǘ ŘǳǊŎƘƎŜŦǸƘǊǘ

Nach der 12. Woche: 

Wenn die Fortsetzung der Schwangerschaft die körperliche oder seelische Gesundheit der Schwangeren stark gefährdet ist, kann daseine medizinische Indikation für einen rechtlich 

zulässigen Schwangerschaftsabbruch darstellen: medizinische Indikation hat bestimmte Voraussetzungen:

ÅNur eine Ärztin oder ein Arzt kann die medizinische Indikation stellen

ÅUnter Berücksichtigung der gegenwärtigen und zukünftigen Lebensverhältnisse der Schwangeren muss eine Gefahr für das Leben oder die Gefahr einer schwerwiegenden 

Beeinträchtigung des körperlichen oder seelischen Gesundheitszustandes der Schwangeren bestehen, die nicht auf eine andere zumutbare Weise abwendbar ist.

ÅZwischen der Mitteilung der Diagnose und der schriftlichen Indikationsstellung müssen drei volle Tage liegen(Ausnahme: unmittelbare gesundheitliche Gefahr für das Leben der 

Schwangeren)

ÅVor der Ausstellung der medizinischen Indikation muss die Ärztin oder der Arzt die Schwangere zu den medizinischen und psychischen Aspekten eines Schwangerschaftsabbruchs 

beraten und über die Möglichkeit der weiteren psychosozialen Beratung informieren. 

ÅWird der Schwangeren die schriftliche Indikationsbescheinigung ausgehändigt, muss sie der Ärztin oder dem Arzt schriftlich bestätigen, dass sie ärztlich beraten und auf die 

Möglichkeit der Beratung durch weitere Stellen hingewiesen wurde.

https://www.familienplanung.de/schwangerschaft/praenataldiagnostik/schwangerschaftsabbruch/. https://shop.bzga.de/broschuere-besondere-umstaende-informationsmaterial-fuer-schwanger-13450002/

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


Exkurs Neugeborenen Screening (NGS)



Seltene Erkrankungen in Fakten 

Åсмтм {9 ōŀǎƛŜǊŜƴŘ ŀǳŦ ŘŜǊ ŜǳǊƻǇŅƛǎŎƘŜƴhǊǇƘŀƴŜǘ5ŀǘŜƴōŀƴƪ

όƴŀŎƘ !ǳǎǎŎƘƭǳǎǎ ǎŜƭǘŜƴŜǊ ¢ǳƳƻǊŜƴΣ LƴŦŜƪǘƛƻƴŜƴ ǳƴŘ ±ŜǊƎƛŦǘǳƴƎŜƴύ 

ÅLƴ 9¦Υ мΥнΦллл .ŜǘǊƻŦŦŜƴŜ

ÅƳŜƘǊ ŀƭǎ ул ҈ ŀƭƭŜǊ {9 ǿŜǊŘŜƴ ƛƳ ±ŜǊƭŀǳŦ ŘŜǎ YƛƴŘŜǎŀƭǘŜǊǎ 
ǎȅƳǇǘƻƳŀǘƛǎŎƘ

ÅYƴŀǇǇ тн ҈ ǎƛƴŘ ƎŜƴŜǘƛǎŎƘ ōŜŘƛƴƎǘ

Å5ǳǊŎƘǎŎƘƴƛǘǘƭƛŎƘŜ Yƻƴǎǳƭǘŀǘƛƻƴ Ǿƻƴ у &ǊȊǘŜƴΣ ƛƳ 5ǳǊŎƘǎŎƘƴƛǘǘ 
ƳƛƴŘŜǎǘŜƴǎ р WŀƘǊŜΣ ōƛǎ ȊǳǊ ǊƛŎƘǘƛƎŜƴ 5ƛŀƎƴƻǎŜǎǘŜƭƭǳƴƎ

70%

18%

12%

Kindesalter Kindes- und Erwachsenenalter

NguengangWakapS, Lambert DM, Olry A et al (2019) Estimatingcumulativepoint prevalenceof rare diseases: analysisof the orphanet database. EurJ Hum Genet. 

ŜƛƴŜ ȊŜƛǘƴŀƘŜ ǊƛŎƘǘƛƎŜ 5ƛŀƎƴƻǎŜ ǳƴŘ ǊŀǎŎƘŜ ǳƴŘ ƪƻƴǎŜǉǳŜƴǘŜ 
9ƛƴƭŜƛǘǳƴƎ ŘŜǊ ǊƛŎƘǘƛƎŜƴ ¢ƘŜǊŀǇƛŜƴ ǎƻǿƛŜ ŜƛƴŜ ƪƻƳǇŜǘŜƴǘŜ 
.ŜƎƭŜƛǘǳƴƎ ǎƛƴŘ ŜƴǘǎŎƘŜƛŘŜƴŘ ŦǸǊŘŜƴ YǊŀƴƪƘŜƛǘǎǾŜǊƭŀǳŦ ǳƴŘ 

ƭŜǘȊǘƭƛŎƘ Řŀǎ [ŜōŜƴ ŘŜǊ .ŜǘǊƻŦŦŜƴŜƴΦ 

Manifestationsalter der 6171 seltenen Erkrankungen (SE)



Verteilung der Vererbungsmuster genetischer seltener Krankheiten (SE)

NguengangWakapS, Lambert DM, Olry A et al (2019) Estimatingcumulativepoint prevalenceof rare diseases: analysisof the orphanetdatabase. EurJ Hum Genet. 

Genetische Krankheiten waren diejenigen in der "Orphanet-Klassifikation genetischer Krankheiten" auf der Ebene der klinischen Einheit "Erkrankung" (ohne 
Erkrankungsgruppen und Erkrankungs-Suybtypen)

24%

35%

20%

5%

т҈

LSDs: autosomal rezessiv
Ausnahme:  M. Fabry => x-chromosomal, Frauen auch betroffen)

MPS II (M. Hunter) => x-chromsomal



YǊŀƴƪƘŜƛǘŜƴ Prävalenzen Einführung Fälle 2019

1. Hypothyreose  1:3500 2005 258

2. AdrenogenitalesSyndrom (AGS) 1:14.000 2005 46

3. Biotinidasemangel 1:23.000 2005 21

пΦ DŀƭŀƪǘƻǎŅƳƛŜ 1:70.000 2005 19

5. Phenylketonurie (PKU) und Hyperphenylalaninämie(HPA) 1:5.500 1970 59/151

6. Ahornsirupkrankheit(MSUD) 1: 153.000 2005 4

7. Medium-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel (MCAD) 1:10.000 2005 79

8. Long-Chain-3-OH-Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel (LCHAD) 1:170.000 2005 3

9.Very-Long-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel (VLCAD) 1:84.000 2005 8

10. a) Carnitin-Palmitoyl-Transferase-I-Mangel (CPT-I) b) Carnitin-
Palmitoyl-Transferase-II-Mangel (CPT-II) c) Carnitin-Acylcarnitin-
Translocase-Mangel 

a) 1:873.000
b) 1:1.528.000
c) 1 Pat

2005 0/1/0

11. GlutaracidurieTyp I (GA I) 1:133.000 2005 4

мнΦ LǎƻǾŀƭŜǊƛŀƴŀŎƛŘŅƳƛŜόL±!ύ 1:97.000 2005 7

моΦ ¢ȅǊƻǎƛƴŅƳƛŜ¢ȅǇ L (1:135.000) 2018 6

14. Schwere kombinierte Immundefekte (SCID) 1:30.000-1:58.000 2019 18

15. Sichelzellkrankheit 1-5:10.000 10/2021 -

16. 5q-assoziierte spinale Muskelatrophie (SMA) 1:6.000-1:11.000 10/2021 -

17. Screening Mukoviszidose 1:2.500 2016 151

Aus Gramer G, Hoffmann GF, Nennstiel-RatzelU (2015) Das erweiterte NeugeborenenscreeningςErfolge und neue Herausforderungen. Springer Fachmedien Wiesbaden,  

Å ǿŜƭǘǿŜƛǘ ŜǊŦƻƭƎǊŜƛŎƘǎǘŜ aŀǖƴŀƘƳŜ ŘŜǊ ƳŜŘƛȊƛπ
ƴƛǎŎƘŜƴ{ŜƪǳƴŘŅǊǇǊŅǾŜƴǘƛƻƴ

Å {Ŝƛǘ ŘŜƳ лмΦ !ǇǊƛƭ нллр όD.π.ŜǎŎƘƭǳǎǎ ύ ƛǎǘ Řŀǎ 
bŜǳƎŜōƻǊŜƴŜƴǎŎǊŜŜƴƛƴƎwŜƎŜƭƭŜƛǎǘǳƴƎ ŘŜǊ DY±

Å 9ǘǿŀ мΥ мллл bŜǳƎŜōƻǊŜƴŜƴ ōŜǘǊƻŦŦŜƴ

Å .ƛǎ ƘŜǳǘŜ ƪƻƴƴǘŜƴ ǎƻ ƛƴ 5ŜǳǘǎŎƘƭŀƴŘ ŎŀΦ мрΦллл 
ōŜǘǊƻŦŦŜƴŜ aŜƴǎŎƘŜƴ ǾƻǊ ǎŎƘǿŜǊŜǊ .ŜƘƛƴŘŜǊǳƴƎ 
ƻŘŜǊ ¢ƻŘ ōŜǿŀƘǊǘ ǿŜǊŘŜƴ

Å !ƪǘǳŜƭƭŜ ½ŀƘƭŜƴ нлмфΥ

Å DŜōǳǊǘŜƴΥ ттуΦлфл 
Å {ŎǊŜŜƴƛƴƎǎΥ тттΦфнн
Å .ŜǎǘŅǘƛƎǘŜ 5ƛŀƎƴƻǎŜƴΥ тсу όлΣм҈ύ

Das Neugeborenen-Screening in Deutschland

https:// www.g-ba.de/richtlinien/anlage/33/

Keine LSD !



Neugeborenenscreening(NBS) auf LSDs

a Cognata, V.; Guarnaccia, M.; Polizzi, A.; Ruggieri, M.; Cavallaro, S. Highlights on GenomicsApplicationsforLysosomalStorage Diseases.�&�H�O�O�V2020,��, 1902.

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

Å Pilotstudien in USA, Italien und Ungarn lieferten Statistiken 
über die erwarteten Inzidenzraten für verschiedene LSDs

Å Keine Unterscheidung der NBS-Assayszwischen schweren 
früh einsetzenden und milderen spät einsetzenden 
Phänotypen


