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Liebe Fabry - Patientinnen und - Patienten, liebe
Mitglieder, liebe Leserinnen und Leser,

Das Jahr neigt sich dem Ende zu, so haltet ihr unsere
letzte Ausgabe des Jahres in euren Handen.

Wir koénnen auf ein sehr interessantes und auch
erfolgreiches Jahr zurtickblicken. Neben unserem tollen
Jahrestreffen hatten wir mehrere Regionaltreffen, bei
denen wir uns mit bekannten und neuen Betroffenen
unterhalten und austauschen konnten. Wir nahmen an
Patiententreffen und Workshops teil und waren auch
Uber die Grenzen hinaus fur die MFSH unterwegs.

Fir das kommende Jahr flllt sich der Terminkalender
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schneller als wir dachten. Das ist jedoch einfach ein
Zeichen unserer umfangreichen Aktivitaten!

Nach wie vor sind unsere Fabry-News ein voller Erfolg
und nicht nur bei euch, sondern auch in den Zentren
beliebt und geschatzt.

Jetzt winschen wir euch allen eine schone
Adventszeit, frohe Weihnachten und einen guten

Rutsch ins neue Jahr!

Viel Spal} beim Lesen!

% pthold st

Vorstandsteam

Erweiterter Vorstand hat sich schon bewahrt!

Wir sind richtig dankbar, nun so ein gro3es, engagiertes
Team zu haben!

Von links nach rechts:

Otto Richter (Stellvertretender Vorsitzende), Dr. Berthold
Wilden (Vorsitzender), Mareike, Dieter und Ronny (alle
Beisitzer), Daniela Kirsch (Kassenwartin) und unsere
Geschaftsflhrerin Natascha Sippel-Schénborn.

Alle sind engagiert, so war Ronny beispielsweise auch
wieder beim Minchener Regionaltreffen vor Ort und Ma-
reike hat uns gerade bei dem Patiententreffen des Fabry
-Zentrums Munster vertreten. Daniela und Ronny wer-
den auch im Januar wieder bei dem Patiententreffen in
Wirzburg dabei sein. Dieter und Natascha waren bei
der Mitgliederversammlung unseres Dachverbandes in
Berlin dabei und konnten auch hier wieder neue Kontak-
te knUpfen! Auch Otto ist schon bei dem Erstellen der
Forderantrage fur nachstes Jahr involviert!

www.fabry-shg.de
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Top-Thema

Magen - Darm - Beschwerden
- hartnackige Begleiter bei Fabry?

Dr. med. Elisabeth Bluthner studierte bereits an der Charité und ist dieser bis heute treu geblieben.
Sie arbeitet am Campus Mitte in der ,Medizinischen Klinik mit Schwerpunkt Hepatologie und Gast-
roenterologie“. Ihr Schwerpunkt liegt auf den seltenen gastrointestinalen Erkrankungen, maf3geblich
Kurzdarmsyndrom und Speichererkrankungen wie Amyloidose und Morbus Fabry. Zusatzlich hat
sie einen erndhrungsmedizinischen Schwerpunkt und beschaftigt sich primar mit Ernahrungsthera-
pien fur alle gastrointestinalen Erkrankungen. Im Interview klart sie uns Uber Zusammenhange von

M. Fabry und Magen-Darm-Beschwerden auf.

Magen-Darm Beschwerden treten bei 50-70 % aller
Fabry- Patienten auf. Woran liegt das?

Hier berufe ich mich auf eine Studie, die schon etwas alter
ist. Rund 52 % aller Fabry-Patienten haben laut dieser
Studie von 2007 Magen-Darm Beschwerden. Hier werden
an erster Stelle Bauchschmerzen genannt, dem folgen
Durchfalle, seltener Verstopfungen und noch etwas selte-
ner Ubelkeit und Erbrechen. Das sind die Hauptbeschwer-
den, die wir bei Fabry Patienten beobachten. Das Beson-
dere hierbei ist, dass Magen-Darm Beschwerden bei eini-
gen Erwachsenen sogar das einzige Symptom sein kon-
nen, bevor Fabry-typische Beschwerden hinzukommen.
So kann man sich gut vorstellen, dass in diesen Fallen die
richtige Diagnosestellung ohne auffallige Familienanam-
nese sehr schwer ist, da wohl kein Arzt oder Arztin bei
Magen-Darm-Beschwerden gleich initial an M. Fabry
denkt.

Wie entstehen die Beschwerden?

Das ist nicht ganz eindeutig belegt. Es gibt verschiedene
Hypothesen, an denen man sich orientieren kann. Prinzi-
piell gehen wir von funf verschiedene Mechanismen aus.
Wir wissen, dass es verschiedene Mutationen im GLA-
Gen gibt, die flr lysosomale Speichererkrankungen typi-
sche Ablagerungen zur Folge haben — so auch das Gb3,
welches sich in verschiedenen Organsystemen ablagert.
Lagert es sich im Nervensystem ab, hat dies Veranderun-
gen im autonomen Nervensystem zur Folge. Die zweite
Hypothese ist, dass es sich um eine Gefallerkrankung
handelt. Die Ablagerungen finden in den Gefallen statt
und dadurch entsteht ein veranderter oder verminderter
Blutfluss im Magen-Darm-Trakt. Die dritte Hypothese ist,
dass sich das Gb3 im Gewebe ablagert und die Patienten
dadurch eine chronische Entziindung haben oder, Punkt
Vier somit, die Aufnahme von Nahrungsbestandteilen
nicht so gut funktioniert. Wir nennen das Maldigestion. Die
funfte Hypothese ist, dass mdglicherweise durch die Abla-
gerungen eine Dysbiose entstehen kann. Das wirde be-
deuten, dass das Mikrobiom, also Bakterien, Viren und
Pilze im Magen-Darm-Trakt ins Ungleichgewicht geraten
und dadurch eine bakterielle Fehlbesiedlung entsteht, was
wiederum zu Beschwerden flhren kann.

Ich kenne Darmzotten, sind diese betroffen?

Der Darm ist kein glatter Schlauch, er besteht aus Zotten
und Krypten oder bildlich beschrieben aus Bergen und
Talern. Wenn sich hier Substanzen ablagern, sieht man
tatsachlich unter dem Mikroskop, dass die Zotten, also die
kleinen Berge sich vergrofiert haben.

Gibt es hier Nachweismoglichkeiten durch Biopsien?
Ja, allerdings kann es passieren, dass der Pathologe dies
ohne vorherigen Hinweis Ubersehen kann, sofern es nicht
ein ausgepragter Befund ist. Mit dem vorherigen Hinweis
allerdings, kann ein Pathologe entsprechende Farbungen
durchfiihren, womit wiederum Gb3 nachgewiesen werden
kann.

Konnen Sie noch einmal etwas zu den Schmerzen sa-
gen?

Bauchschmerzen kénnen bei M. Fabry 2 Ursachen haben.
Einmal ist das autonome Nervensystem betroffen, neben
neuropathischen Schmerzen (also Nervenschmerzen)
lasst sich damit auch die Entstehung von Bauchschmer-
zen erklaren. Eine zweiter Erklarungansatz fiir die Bauch-
scmerzen sind die Gefafllablagerungen. Dadurch kommt
es zu einer Minderversorgung und Minderdurchblutung,
was wiederum Schmerzen auslésen kann. Hier kann man
sich gut vorstellen, dass die Beschwerden mit Fortschrei-
ten der Erkrankung starker werden kénnen.
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Intakte Darmzotten Verkiimmerte, entziindete Darmzotten

bei guter Darmflora bei Dysbalance in der Darmflora und

moglichen Gb3 Ablagerungen

www.fabry-shg.de
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Koénnen sich Schmerzen unter Therapie wieder ver-
bessern?

Wir wissen, dass die Magen-Darm-Beschwerden unter
Therapie deutlich besser werden! Dies ist auch durch Stu-
dien belegt. Man muss allerdings fairerweise sagen, dass
nicht bei allen Patienten die Beschwerden komplett rick-
laufig sind. Es gibt immer wieder Patienten, die trotz The-
rapie weiterhin Beschwerden haben. Hier muss man
symptomatisch behandeln.

Kdénnen Sie hier Medikamente empfehlen?

Pauschal ist das schwierig, da man jedes Beschwerdebild
individuell betrachten sollte. Prinzipiell gibt es viele ver-
schiedene Medikamentengruppen, die zur symptomati-
schen Therapie eingesetzt werden kénnen und je nach
Praparat gibt es mehr oder weniger Erfahrungen in der
Anwendung bei Fabry Patienten. So kann z.B. Loperamid
bei Durchfall eingesetzt werden, MCP bei verzégerter Ma-
genentleerung mit Ubelkeit und friihzeitigem Sattigungs-
geflhl, Rifaximin bei V.a. bakterielle Fehlbesiedlung, wel-
che mit Durchfall und Verstopfung im Wechsel mit viel
Blahungen einhergeht oder auch pflanzliche Praparate
wie Pfefferminz-Kimmeldl-Lésung kdnnen angewendet
werden - um hier einmal nur eine kleine Auswahl zu nen-
nen.

Wie ist das bei Kindern?

Auch hier kdnnen die Beschwerden der Diagnose voraus-
gehen. Diese kdénnen durchaus auch stark sein und dazu
fuhren, dass Kinder haufiger Fehltage in der Schule ha-
ben. Gerade hier ist ohne weitere Falle in der Familie die
richtige Diagnosestellung sehr schwierig. Arzte vermuten
dann eher das Reizdarmsyndrom. Ist die Fabry-Diagnose
allerdings bekannt, sollte man das bei Lehrern oder Erzie-
hern kommunizieren, da es sich hierbei nicht um eine an-
steckende Viruserkrankung handelt! Hier hilft die offene
Kommunikation, um sinnlose Fehltage zu verhindern.
Auch Kinder profitieren von der EEZ. Auch bei ihnen muss
beachtet werden, dass sich der Erfolg meist erst Gber
mehrere Monate einstellt, also nicht von heute auf Mor-
gen.

Maldigestion und Dysbiose

Maldigestion

ist ein Zustand, in dem der Korper die aufgenommene
Nahrung nur vermindert ausnutzen kann. Hierbei ist
die Aufspaltung der Nahrung in Nahrstoffe gestort, weil
bestimmte Verdauungsenzyme fehlen oder defekt
sind.

Dysbiose

Bei einer Dysbiose oder Dysbakteriose ist die Besiede-
lung des Darms (Darmflora) mit niitzlichen Bakterien
krankhaft gestort. Die Art der Bakterien und ihre An-
zahl haben sich verandert.

Was versteht man eigentlich unter Durchfall?

Das ist gar nicht so einfach zu definieren! Die Fachlitera-
tur tendiert jedoch zu drei Kriterien: Einmal die Frequenz,
also mehr als dreimal pro Tag. Zusatzlich die Konsistenz,
heillt der Stuhl solle eher flissig bis breiig sein. Akade-
misch beschreibt man dies, dass er tber 75 % Wasser-
gehalt haben musste. AuRerdem misste es sich um eine
erhohte Stuhlmasse halten, also mehr als 200-250
Gramm pro Stuhlgang.

Also sollte man sich diese Fragen erst stellen, bevor
man denkt, man leide unter Durchfall?

Ja, man hat erst dann Durchfall, wenn Frequenz und Mas-
se erhoht sind und auch die Konsistenz nicht mehr fest ist.
Hat jemand nur ein oder zweimal am Tag breiigen Stuhl-
gang, reicht dies nicht aus um zu sagen, dass derjenige
unter Durchfall leidet. Hier muss der Arzt immer gut nach-
fragen, gerade wenn Patienten berichten, dass sie schon
seit Wochen unter Durchfall leiden. Fabry Patienten ha-
ben im Vergleich zu gesunden Menschen auch haufiger
wechselhafte Stuhlgénge. Ahnlich ist das auch bei ande-
ren Speichererkrankungen zu beobachten.

Bei ihrem Vortrag in Berlin haben sie von der Farbun-
gen des Stuhlgangs im Zusammenhang mit der
Bauchspeicheldriise gesprochen. Kénnen sie uns da-
zu etwas erzahlen?

Ja. Prinzipiell ist es auch bei M. Fabry moglich, dass eine
exokrine Pankreasinsuffizienz entsteht, also die Bauch-
speicheldriise nicht richtig arbeitet. Auch diese besteht
aus Gewebe, in dem sich Gb3 ablagern kdnnte. Hierdurch
kann die Funktion gestort werden. Eine wichtige Funktion
der Bauspeicheldrise ist es, die Fette aufzuspalten. Dies
geschieht durch Bauspeicheldriisen-Enzyme. Ist die Funk-
tion gestort, entweder durch mangelnde Durchblutung
oder es werden zu wenig Enzyme produziert, k6nnen
Fettstihle entstehen. Diese beschreiben Patienten oft als
fettig, hell-gelblich und glanzend. Sie kdnnen aufgrund
ihrer Dichte teilweise auch oben schwimmen.

Was empfehlen sie Patienten in diesen Fallen?

Am einfachsten ist es, einen Therapieversuch mit Bauch-
speicheldriisen-Enzymen zu starten. Es sind natrliche
Enzyme, mit denen man nicht viel falsch machen kann. Zu
hoch dosiert, kdnnen sie zu Verstopfung fiihren. Wenn
dann Patienten beschreiben, dass ihre Stihle nicht mehr
so fettig glanzen, ihre Bauchbeschwerden weniger wer-
den oder sie an Gewicht zunehmen, liegt es daran, dass
der Korper nun wieder Fette aufnehmen kann, da die
Bauchspeicheldrisenfunktion unterstiitzt ist. Dies ist ein
Therapieerfolg und die Diagnose somit belegt.

Gibt es auch andere Mdglichkeiten, das zu testen?

Ja, es gibt einen Triglycerid-Atemtest. Dieser ist jedoch
recht aufwendig und wird auch nicht von jedem Zentrum /
Arzt angeboten. Fur den Test nehmen Patienten eine spe-
zielle Mahlzeit zu sich, die *C-markierte Nahrungsfette

www.fabry-shg.de



Fabry-News Nr. 19 | 5

(Triglyceride) enthalt, welche von den Bauchspeigeldri-
sen Enzymen aufgespalten werden. Dadurch entsteht 3c
-Kohlendioxid, welches schlief3lich abgeatmet wird.. Hier
kann man erkennen, ob die Fette richtig aufgespalten wer-
den. Der Test ist sehr genau, der Therapieversuch mit
Pankreas-Enzymen ist jedoch einfacher durchzufiihren.

Sollte man dies mit dem Hausarzt /-drztin abspre-
chen?

Ja, das Medikament ist nicht verschreibungspflichtig, kann
bei bestimmten Indikationen aber vom Arzt verordnet wer-
den und ist somit in diesen Fallen auch erstattungsfahig.

Sicherlich kennen sie die Studie von Frau Prof. Brand
aus Miinster, bei der es um FODMAP-Ernédhrung bei
Fabry-Patienten geht. Kénnen sie FODMAP nochmal
genau erkldren?

FODMARP ist eine Erndhrungsstrategie, bei der man Le-
bensmittel auslasst, die dafir bekannt sind, dass sie den
Magen-Darm-Trakt belasten kénnen. Sie kénnen zu Bla-
hungen oder auch Durchféllen fiihren, somit einfach Be-
schwerden verursachen. Die FODMAP-Diat kennt man
sehr gut aus dem Bereich Reizdarmsyndrom und chro-
nisch-entzindliche Darmerkrankungen. Da hier sehr gute
Ergebnisse erzielt werden, daher versucht man dies auch
bei anderen Erkrankungen. Auch bei M. Fabry. Hier ha-
ben 36 M. Fabry Patienten an der Studie teilgenommen,
von denen 86 % berichteten, dass sie von der FODMAP-
Diat profitiert haben.

Wie funktioniert die FODMAP-Diat genau?

Hierbei lasst man erstmal alle Lebensmittel aus, die fer-
mentierbare Oligosaccaride (Fruktane oder Galaktane),
Disaccharide (Laktose) und Monosaccharide (Fruktose)
und alle Polyole, also Zuckeraustauschstoffe beinhalten.
Der Sinn liegt allerdings nicht darin, diese Lebensmittel
dauerhaft wegzulassen, sondern die FODMAP-Diat be-
steht aus drei Phasen. Die Eliminationsphase, in der man
diese ganzen Lebensmittel fur 4-6 Wochen eleminiert
Danach kommt die wichtige Wiedereinfuhrungsphase, in
der man Uber einen Zeitraum von 4-8 Wochen die Le-
bensmittel nach und nach wieder einfihrt. Man startet mit
einem Lebensmittel in einer niedrigen Dosis und steigert
diese langsam. Hierbei geht es darum herauszufinden,
wieviel man davon vertragt!

Hierbei achtet man auf die einzelnen Nahrungsgruppen,
also maogliche Trigger fur Bauchbeschwerden, wo die indi-
viduelle Schwelle ist, um das Nahrungsmittel in die tagli-
che Ernadhrung mit aufzunehmen ohne davon Beschwer-
den zu bekommen. Die dritte Phase ist die Personalisie-
rungsphase, hier fuhrt man wieder alles zusammen und
pruft, ob sich das im Alltag umsetzten lasst d.h. bei den
Nahrungsmittel, die gut vertragen wurden, kann man wie-
der in die volle Dosis gehen, von anderen weif3 man nun,
dass sie nur in geringerer Dosis vertragen werden und
wieder andere lasst man besser weg. Also man soll nicht
in der Eliminationsphase dauerhaft bleiben, da diese na-

Dr. med. Elisabeth Bliithner

turlich zu Mangelerscheinungen fuhren wurde.

Die Studie hat aber gezeigt, dass es sich flr Fabry-
Patienten, die unter Magen-Darm-Beschwerden leiden,
sicherlich lohnt es auszuprobieren.

Wiirde auch nur die Einnahme von dem Verdauungs-
helfern niitzen?

Hier gab es ja auch eine Studie, allerdings mit nur weni-
gen Patienten. Aber auch hier hat die Einnahme von ora-
lem Alpha-Galaktosidase A (AGAL) zu Verbesserung aller
genannten gastrointestinalen Beschwerden, also Durch-
falle, Verstopfungen, Blahungen und Schmerzen gefihrt.
Dies kann man sich ganz gut vom Pathomechanismus
ableiten, denn das Enzym Alpha-Galaktosidase A fehit
und man fihrt es oral zu. Es gibt zwei frei verkaufliche
Produkte und fiir betroffene Patienten kann es sich loh-
nen, das auszuprobieren.

Uns haben Betroffene berichtet, dass sie ihre indivi-
duelle Dosis finden mussten. Manche nehmen eine
Mini-Tablette oder Kapsel zu jeder Mahlzeit, andere
kommen mit einer zur Hauptmahlzeit aus. Wieder an-
dere berichten, dass sie es nur bei Mahlzeiten neh-
men, von denen sie wissen, dass diese ihnen iibli-
cherweise Beschwerden machen.

Genau, auch hier sieht man, wie individuell alles ist.

Gibt es besondere Erndahrungsempfehlungen fiir
Fabry-Betroffene?

Es gibt keine Fabry-spezifische Ernahrung. Man empfiehlt
grundsatzlich eine individualisierte, gesunde Ernahrung.
Die deutsche Gesellschafft fir Ernahrungsmedizin hat im
letzten Jahr eine neue, veranderte Empfehlung rausgege-
ben. Die DGE orientiert sich hier an der so genannten

Was genau ist FODMAP?

FODMARP steht fiir fermentierbare Qligo-, Di- und Mo-
nosaccharide und (and) Polyole. Dabei handelt es sich

um Kohlenhydrate und Zuckeralkohole, die nicht vom
Dinndarm ins Blut aufgenommen werden, sondern
weiter in den Dickdarm wandern, wo sie von den
Darmbakterien fermentiert werden miissen.

www.fabry-shg.de
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.Planetary Health Diet, also eine Erndhrung die gut fir
uns und unseren Planeten ist, also eine nachhaltige Er-
nahrung. Der groRe Unterschied ist, dass wir deutlich we-
niger Fleisch bzw. tierische Produkte aufnehmen sollen,
dafir viel mehr Pflanzliches. Es werden finf Portionen
Obst / Gemiise am Tag empfohlen, also je knapp Uber
550 Gramm. Diese sind auch besser verdaulich als tieri-
sche Produkte. Wir brauchen aber auch tierische Produk-
te wegen der tierischen Proteinanteile. Naturlich kann
auch eine vegane Ernahrung gesundheitsférdernd sein,
wenn man diese sorgfaltig gestaltet und auf bestimmte
Nahrstoffe achtet und ggf. supplementiert. Ausgenommen
von dieser Empfehlung sind Kinder & Jugendliche sowie
Schwangere, Stillende und Senioren, hier kann eine vega-
ne Erndhrung nicht uneingeschrankt empfohlen werden.

Auf was sollten wir dabei achten?

Gerade Proteine sind wichtig — auch fir unser Sattigungs-
geflhl. Je alter wir werden, desto mehr Proteine brauchen
wir eigentlich. Hier kann auch mal ein Proteinshake hel-
fen, man sollte jedoch die Dosis im Blick behalten. Fir
Fabry-Patienten koénnen grolere Massen an Proteinen
moglicherweise die Nieren schadigen. Die pflanzlich ba-
sierte, wir nennen es ,flexetarische Erndhrung ist vermut-
lich derzeit die beste Empfehlung, die wir geben kénnen.

Wausstet lhr schon:

Welchen Tipp kéonnen sie den Betroffenen noch mitge-
ben?

Wenn man Magen-Darm-Beschwerden hat, sollte man
sich nicht nur darauf berufen, dass man M. Fabry hat. Hier
sollte immer eine ausfiihrliche Diagnostik gemacht wer-
den. Die Beschwerden kdnnten schlieRlich auch eine an-
dere Ursache haben. Auch die empfohlene Darmkrebs-
vorsorge fur Frauen ab 55 Jahre und Manner ab 50 Jahre
sollten alle in Anspruch nehmen! Die Fabry spezifischen
Therapien koénnen die Situation deutlich verbessern.
Wenn man trotzdem weiterhin unter Beschwerden leidet,
sollte man an die symptomatischen Therapien denken
und versuchen, sich auf Erndhrungsempfehlungen einzu-
lassen und auszuprobieren. Auch wenn diese anfangs
immer etwas aufwendiger sind, hat man meist ein richtig
gutes Ergebnis! So gibt es viele Stellschrauben, an denen
man drehen kann um die eigene Situation zu verbessern
und wieder mehr Lebensqualitat zu gewinnen!

Welches Thema interessiert euch?

n.sippel@fabry-shg.de oder 0176 - 6097 3408

Die Leistungen der Pflegeversicherung werden erhoht!

Ab dem 1. Januar 2025 werden die Leistungsbetrage
der Pflegeversicherung in Deutschland um 4,5 % an-
gehoben. Diese Erhéhung betrifft sowohl die hausliche
als auch die teilstationare und vollstationare Pflege.
Das Pflegegeld und die ambulanten Sachleistungen
steigen ebenfalls um diesen Prozentsatz. Der nachste
Erhéhungsschritt ist fiir 2028 geplant und wird sich an
der Kerninflationsrate der vorangegangenen Jahre ori-
entieren.

Zusatzlich gibt es ab dem 1. Juli 2025 eine wichtige
Neuerung: Die Leistungen fiur Verhinderungs- und
Kurzzeitpflege werden zu einem gemeinsamen Jah-
resbetrag zusammengefasst, der 3.539 Euro betragt.
Dies soll die Nutzung dieser Leistungen flexibler ge-
stalten und erleichtern. Bisherige Regelungen, wie die
Vorpflegezeit fur die Verhinderungspflege, entfallen.
Pflegebedirftige kénnen ab Pflegegrad 2 diesen Be-
trag flexibel nutzen

www.fabry-shg.de
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Der Pflegefall tritt ein — wie geht es weiter ?

Pflege zu Hause oder im Heim ?

Wenn der Pflegefall eintritt oder bevorsteht, sind viele Fragen zu klaren. Deshalb ist es wichtig Miteinander zu pla-
nen. Wenn ein Mensch pflegebedlirftig ist oder wird, missen die Angehérigen gemeinsam uberlegen, welche
Form der Pflegebediirftige wiinscht und welche machbar ist. Dazu muss geklart werden:

welche Pflege ist notwendig
wo die Pflege stattfindet
wer die Pflege ausfihrt

Loy uud

notig

bin ich als Angehdriger in der Lage, die Pflege durchzufiihren

welche Wiinsche hat der pflegebediirftige Mensch

wie selbststandig bzw. unterstitzungsbediirftig der Pflegebedurftige ist
welche finanziellen Mittel stehen zur Verfiigung

ist das Haus oder die Wohnung barrierefrei, sind Umbaumaflnahmen

Es gibt zwei Pflegeformen: die Pflege zu Hause und die stationare Pflege in einem Pflegeheim. Die nachfolgende
Tabelle soll zeigen, welche Vor- und Nachteile, die Pflegeformen haben.

Pflege zu Hause

Vorteile

k

Der pflegebediirftige Mensch bleibt in seinem familia-
ren Umfeld und wohnt in seinen eigenen vier Wanden.
Es besteht die Moglichkeit, die personliche Pflege
durch Angehdorige mit einer professionellen Pflege
eines ambulanten Pflegedienstes zu verbinden.

Die Pflege kann auch nur durch einen ambulanten
Pflegedienst durchgefiihrt werden.

Der pflegebedtirftige Mensch hat feste Bezugsperso-
nen

Die hausliche Pflege ist oft finanziell glinstiger als die
einer stationaren Einrichtung.

Bei Pflege zu Hause kdnnen Wiinsche des pflegebe-
dirftigen Menschen individueller bertcksichtigt wer-
den

Méglichkeit einer teilstationaren Pflege (Tag- oder
Nachtpflege)

Hilfe bei der Pflege durch auslandische Haushalts-
und Betreuungskrafte

k

Haufig ist es fur pflegende Angehdrige schwie-
rig, die notwendige Zeit fir die Pflege aufzubrin-
gen, insbesondere Beruf und Pflege miteinander
zu vereinbaren.

Pflegende Angehdrige kdnnen fachlich Gberfor-
dert sein.

Pflegende Angehorige konnen korperlich und
psychisch Uberlastet sein.

Haufig ist keine Rund-um-die-Betreuung még-
lich.

Dem pflegebediirftigen Menschen kann die Pfle-
ge durch einen nahen Angehdrigen unange-
nehm sein (z.B. Pflege des Vaters durch die
Tochter)

Es kdnnen auch UmbaumaRnahmen anfallen,
weil das Haus oder die Wohnung nicht barriere-
frei sind.

fremde Menschen, im privaten Haushalt

Pflege im Heim

Vorteile

*

Durch die Pflege im Heim wird die Familie des pflege-
bedirftigen Menschen entlastet.

Angehorige haben mehr Méglichkeiten, Zeit mit dem
pflegebedurftigen Menschen zu verbringen, anstatt
sich um die reine Pflege kimmern zu mussen.

Der pflegebedirftige Mensch wird medizinisch und
pflegerisch professionell betreut.

Im Heim ist eine Rund-um-die-Uhr-Pflege gewahrleis-
tet. Auch im Notfall kann schnelle Hilfe geleistet wer-
den.

Barrierefreies Wohnen ist im Heim besser gewahrleis-
tet

In einem guten Heim werden die sozialen Kontakte
des pflegebediirftigen Menschen durch verschiedene
Freizeitaktivitaten gefordert.

Fur den pflegebedurftigen Menschen ist das
Heim eine neue, ungewohnte Umgebung.

Eine individuelle Pflege ist nur bedingt moglich.
Sowohl beim pflegebediirftigen Menschen als
auch bei den Angehérigen kann das Gefuhl ent-
stehen, dass der pflegebediirftige Mensch
»-abgeschoben® wird.

Der pflegebediirftige Mensch hat fast aus-
schlie8lich Umgang mit anderen Heimbewoh-
nern.

Die Pflege im Heim ist teurer als die hausliche
Pflege. Im Bundesdurchschnitt kostet die Pflege
im Heim etwa 4.850 € monatlich.

www.fabry-shg.de
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Also man sieht, es ist eine schwierige Entscheidung, fur welche Pflegeform man sich entscheidet. Beide haben Vor
- und Nachteile. In der Tabelle hatte ich die teilstationare Pflege und die Hilfe durch auslandische Haushalts- und

Betreuungskrafte erwahnt. Dazu einige Erlauterungen:

Wenn die hausliche Pflege nicht in ausreichendem Umfang gewahrleistet werden kann oder wenn dies zur Ergan-
zung oder Starkung der hauslichen Pflege erforderlich ist, gibt es die Moglichkeit der teilstationaren Pflege im Pfle-

geheim, in Tages- und Nachtpflege.

Die teilstationare Pflege muss bei der Pflegekasse beantragt werden und ist im SGB XI gesetzlich geregelt. Die
Pflegekasse Gibernimmt die Kosten des Fahrdienstes zur Pflegeeinrichtung, allerdings nur zu einer bestimmten

Summe, abhangig vom Pflegegrad.

Pflegegrad 1 Pflegegrad 2

Pflegegrad 3

Pflegegrad 4 Pflegegrad 5

€ 125,00 € 689,00

€ 1.298,00

€1.612,00 €1.995,00

Tagespflege:

Zum klassische Konzept einer Tagespflege gehoren:

- stunden- oder tageweise Betreuung

- mehrere Mahlzeiten

- Pflege und Betreuung

- Freizeit- und Beschaftigungsprogramm

ist das Haus oder die Wohnung barrierefrei, sind keine
Umbaumafnahmen nétig

Nachtpflege:

Bei der Nachtpflege werden die zu pflegenden Personen
uber Nacht betreut:

- wenn sie in der Nacht Medikamente einnehmen muissen
- wenn sie einen gestorten Schlaf-Wach-Rhythmus haben,
damit die pflegenden Angehorigen schlafen kénnen.

Bei Pflegegrad 1 kann nur der Entlastungsbetrag von € 125,00 eingesetzt werden.

Verpflegung, Unterkunft, Betreuung und Investitionskosten muss der Pflegebedurftige selbst bezahlen.
Die Leistungen der Tages- und Nachtpflege stehen zur Verfiigung, ohne dass diese mit ambulanten Pflegesach-

leistungen und/oder dem Pflegegeld verrechnet werden.

Auslandische Pflegekrafte in Privathaushalten

Viele pflegende Angehérige haben grolde Probleme, die
Pflege mit Beruf, Haushalt und Familie in Einklang zu
bringen. Ambulante Pflegedienste stehen unter grof’em
Zeitdruck, kénnen nur Pflegeleistungen erbringen und
keine Betreuungsmaflnahmen durchfihren. Die Pflege-
krafte aus Osteuropa bzw. Sidosteuropa konnen eine
Alternative zu den bestehenden Pflegemdoglichkeiten im
Heim oder ambulanten Pflegediensten sein. Auslandi-
sche Pflegekrafte leben mit im Haushalt und tberneh-
men in der Regel unterstiitzende Tatigkeiten im Haus-
halt und Alltag sowie die Grundpflege. Nachfolgende
Ubersicht zeigt die Vor- und Nachteile von auslandi-
schen Pflegekraften auf, fir Angehoérige und die zu
pflegenden Menschen.

Arbeitgebermodell:

Bei diesem Modell sind die Pflegebediirftigen selbst oder
die pflegenden Angehdrigen ,Arbeitgeber”. Sie stellen die
auslandische Kraft ein und mussen sich um alles Rechtli-
che und Soziale selbst kimmern. Das kann sehr mithsam
und anstrengend sein und geht nicht ohne gute Beratung.
Die Kosten in diesem Modell betragen mindestens €
2.000 monatlich.

Aber diese Entscheidung sollte wohllberlegt sein. Dazu
sollte man sich gut informieren und beraten lassen. Es
gibt einiges zu beachten — rechtlich und steuerlich. Die
auslandischen Haushalts- und Betreuungskrafte mus-
sen angemeldet werden und es muissen Sozialversi-
cherungsbeitrdge und Steuern gezahlt werden. Weiter-
hin missen noch arbeitsrechtliche Aspekte und der Ar-
beitsschutz beachtet werden. Fir auslandische Pflege-
krafte gelten

Es gibt verschiedene Beschaftigungsmodelle. Das ware
das ,Arbeitgebermodell“ und das ,Entsendemodell®:

Entsendemodell:

Man wendet sich an Vermittlungsagenturen, die mit einem
auslandischen Dienstleister zusammenarbeiten. Diese
Agenturen kiimmern sich um alle rechtlichen und sozialen
Belange. Die Kosten betragen je nach Pflegebedarf meist
zwischen € 2.500 — 3.500.

www.fabry-shg.de
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Hinweis: Neben dem Arbeitgeber- und Entsendemo-
dell gibt es die Médglichkeit der Dienstleistung auf
selbststandiger Basis. Hier besteht ggf. das Risiko der

Feststellung der Scheinselbstandigkeit durch den Ren-
tenversicherungstrager.

Wichtig: Die Kosten fir auslandische Pflegekrafte in
Privathaushalten werden nicht von der Pflegekasse
Ubernommen. Nur die medizinische Behandlungspfle-
ge durch einen ambulanten Pflegedienst wird erstattet.

Tipp: Fir die Finanzierung kann das Pflegegeld ver-
wendet werden. Zuséatzlich kdonnen diese Kosten bei

MFSH-Aktivitaten

der Steuererklarung, als haushaltsnahe Dienstleistun-
gen geltend gemacht werden (20 % der Aufwendun-
gen, also max. € 4.000 kénnen abgesetzt werden).

Das waren einige Anmerkungen zum Thema ,Pflege®.
Dieses Thema ist sehr komplex und umfangreich. Ich
konnte nur einen groben Uberblick geben, sonst hatte
ich den Rahmen der Fabry-News gesprengt. Aber wie
immer stehe ich euch gerne fir Fragen zur Verfliigung.
d.landgraf@fabry-shg.de oder 0174 - 9895 947.

Euer Dieter

Ruckblick auf das Young-Adult-Meeting 2024

Zum zweiten Mal fand das Treffen der Young Adult des
Fabry International Network (FIN) statt, diesmal in Bu-
dapest. Aus Deutschland waren wir zu zweit vertreten.
Insgesamt kamen die Teilnehmer wieder aus zahlrei-
chen Landern - darunter Australien, Argentinien, Tai-
wan, Sudkorea und vielen mehr.

Am Freitag starteten wir mit einer Gruppenaktivitat, bei
der wir auf der ersten legalen Graffiti-Wand Budapests
gemeinsam sprihten — eine spannende und teambil-
dende Erfahrung. Der Samstag stand ganz im Zeichen
unseres Lebens mit Fabry. Vorher erhielten wir die Auf-
gabe, uns eine positive und eine negative Erfahrung zu
Uberlegen, die Fabry in unser Leben gebracht hat. Die-
se Reflexionen besprachen wir dann in der Gruppe.
Zudem gab es zwei bewegende Patientengeschichten
aus Danemark und Argentinien.

Als Expertin war erneut Dr. Nadia Ali aus Emory/USA
eingeladen, die den Einfluss von Fabry auf das Gehirn,
wie den ,Fabry Fog®, erforscht und hilfreiche Strategien
im Umgang damit erklarte.

In zwei Workshops tauschten wir uns Uber unsere un-
gewohnlichsten Symptome und verschiedene Strate-

gien im Umgang mit den Herausforderungen im Alltag
aus. Ein zentraler Punkt, der das Wochenende Uber
Ofter aufkam, waren die Therapie- und Vorsorgemog-
lichkeiten in den unterschiedlichen Landern. Auch The-
men wie die (Kosten) Praimplantationsdiagnostik (PID),
die in den letzten Fabry News besprochen wurden, so-
wie die Mdglichkeiten einer psychologischen Beratung
wurden verglichen. Die Unterschiede zwischen den
Landern waren Uberraschend grof!

Am Sonntag beschéaftigten wir uns mit der Frage, wie
wir mit unseren Erfahrungen ein ,Guidebook” fiir junge
Erwachsene nach ihrer Diagnose unterstiitzen kdnnen.
In kleinen Gruppen sammelten wir Fragen an Experten,
gaben Ratschlage, die uns selbst geholfen hatten und
entwickelten ldeen, wie wir neue Patienten erreichen
kénnen. Das Buch wird von der FIN erstellt. Wir wer-
den voraussichtlich auch in Zukunft am Projekt beteiligt
sein!

Das Wochenende war eine wunderbare Gelegenheit,
um Symptome, Erfahrungen und Gesundheitssysteme
in den verschiedenen Landern zu vergleichen. Die At-
mosphare war offen und herzlich. Die Organisation
durch das FIN-Team verlief reibungslos — eine wirklich
tolle Erfahrung!

Elaine

www.fabry-shg.de
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MFSH-Aktivitaten

ACHTUNG : Young-Adult-Meeting 2025

Neue Voraussetzungen fir das Young-Adult-Meeting!

FIN engagiert sich nach wie vor sehr fir die Ausbildung der
nachsten Generation von Patientenvertretern und bietet jungen
Erwachsenen eine Plattform, um sich miteinander zu vernetzen,
ihre Erfahrungen auszutauschen und voneinander zu lernen.

Um am Wochenende der Jungen Erwachsenen teilnehmen zu
kdnnen, muissen die jungen Erwachsenen an mindestens zwei
der drei Online-Treffen im Jahr 2025 teilgenommen haben und
ein aktives und engagiertes Mitglied der Gruppe der Jungen Er-
wachsenen sein oder planen, dies zu werden!

Wer im Jahr 2025 dabei sein mdéchte, sollte sich bald bei uns
melden! Fir Deutschland kénnen wir wieder zwei Fabry-
Patient*innen zwischen 18 und 32 Jahren schicken.

info@fabry-shg.de oder Berthold oder Natascha anrufen.

Online-Tagungen 2025:

Samstag, 15. Februar - 12-13.30 Uhr MEZ
Samstag, 29. Marz - 12-13.30 Uhr MEZ
Samstag, 28. Juni - 12-13.30 Uhr MEZ

Wochenende: 26.-28. September 2025
Wo: in Europa

Neues Konzept bei Online - Patiententreffen!
Fabry-Themenabend & Feierabend-Quassel-Runde

Unsere Online-Patiententreffen haben ab sofort ein neues Konzept! Es gibt nun zwei verschiedene Arten von

Onlinetreffen:

Fabry-Themenabend

Wie der Name schon sagt, steht hier Fabry im Vorder-
grund und es gibt einen Kurzvortrag zu einem be-
stimmten Thema. Im Anschluss kénnen dazu Fragen
gestellt und von eigenen Erfahrungen berichtet wer-
den. Diese Treffen finden im Abstand von ungefahr
sechs Wochen statt. Wer einen Themenwunsch hat,
meldet sich bitte bei Natascha.

Feierabend-Quassel-Runde

Mit dem Gedanken ,Fabry im Hintergrund“ méchten wir
uns statt im Lokal online treffen und uns einfach unter-
halten. Dabei soll Fabry nicht im Vordergrund stehen.
Wir wissen alle, dass wir Fabry haben und wollen uns
einfach so austauschen, Alltagstipps und Urlaubsemp-
fehlungen geben oder auch von unseren Hobbys be-
richten. Einige von uns sind nicht mehr so mobil und
kommen weniger aus dem Haus - Wir wollen etwas

Der erste Themenabend hat
bereits am 13.11. stattgefun-
den. Zum Thema ,Fabry-
Therapien, Unterschiede und
Begleiterscheinungen® gab es
einen kleinen Vortrag. Der
Themenabend war gut be-
sucht. Patienten haben von
ihren Erfahrungen berichtet
und einige Fragen konnten
beantwortet werden.

Der nachste Themenabend
ist am Montag, 13. Januar

leben in die Bude bringen!
Ihr braucht hierzu neben
Internet, Kamera und Mikro-
fon, ein leckeres Getrank
und vielleicht auch etwas zu
knabbern! Den Link zum
Meeting verschicken wir
einen Tag vorher.

Die Feierabendrunde findet
immer am dritten Donners-
tag im Monat von 19 bis
20:00 Uhr statt.

2025 von 19 bis 20:30 Uhr.

Den Link bitte anfordern unter: info@fabry-shg.de

Den Link zum Meeting verschicken wir einen Tag vorher. Alle Onlinetreffen sind fur Patienten und Angehérige.

www.fabry-shg.de
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Termine

,, Gemeinsam stark: Mit Morbus Fabry leben*

Unter diesem Motto steht unsere Jahrestagung vom 16.-18. Mai 2025!

Im Jahr 2025 werden Patienten im Mittelpunkt stehen.
Es wird wieder interessant werden. Die Kinderbetreu-
ung wird sich etwas verédndern und dem Wunsch der
Jugendlichen nach etwas weniger Programm kommen
wir auch nach.

Die Anmeldung ist ab Februar 2025 mdglich!

Erstmals haben wir mit dem 10. April einen Anmelde-
schluss - Termin! Auch die Teilnehmerzahl ist auf 120
Personen begrenzt.

Bitte merkt euch den Termin vor. In den néchsten
News gibt es alle Informationen!

Ort: Aqualux Wellness & Tagungshotel | 36364 Bad Salzschlirf

Regionaltreffen 2025
Immer von 15:00 - 18:00 Uhr

Stadt Datum Adresse
Mainz Sa. 15. Februar L
ParcusstraRe 8
K&in Sa. 8. Marz In der Selbsthilfe Koln
Sa. 13.September Marsilstein 4-6
Karlsruhe Sa. 29. Marz Melitta-Schopf-Bildungsstatte im Hardtwald Zentrum
Sa.27. September Kanalweg 40 - 42
Miinchen Sa. 29. Marz Selbsthilfezentrum SHZ
Sa. 13. September | Westendstr. 115
. Kleinhuis Café
Hamburg Sa. 5. April NeanderstraRe 27
.. . DER PARITATISCHE - Selbsthilfe-Kontaktstelle
Munster Sa. 5. April
Dahlweg 112
.. KISS Saarbriicken
. .
Saarbriicken Fr.! 4.April Futterstr. 27. 3. Etage

Unsere Regionaltreffen finden immer nur fir Fabry-Betroffene, Angehérige & Freunde statt. Sie bieten die Moglich-
keit, andere Betroffene kennenzulernen und auch Fragen zu stellen. Meldet euch méglichst kurz per Mail an, denn
erst, wenn mind. 3 Anmeldungen vorliegen, finden sie auch sicher statt!

Anmelden unter info@fabry-shg.de oder ihr meldet euch telefonisch bei Berthold oder Natascha.

www.fabry-shg.de
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Studien

Kieler Team forscht an Brennschmerzen bei M. Fabry
- Teilnahmemaglichkeit in verschiedenen Stadten geplant!

Viele Fabry-Patienten leiden bei kdrperlicher Betatigung
unter einer Zunahme der Schmerzen. Das koénnte an
einer Veranderung der Durchblutung liegen. Daher soll
in einer Studie am Uniklinikum Schleswig-Holstein in
Kiel die Durchblutung sowie die Sensorik der Hand vor
und nach korperlicher Betatigung untersucht. Die Er-
gebnisse von Gesunden und Erkrankten werden vergli-
chen. Weiterhin soll der Einfluss von Erwarmung der
Haut auf Durchblutung und Sensorik der Haut betrach-
tet werden.

Fir die Studie werden noch Fabry-Patient/-innen ge-
sucht, die bereit sind mitzumachen! Die Fahrtkosten
kénnen erstattet werden. AuRerdem gibt es eine Auf-
wandsentschadigung von 30 €.

Die Durchfuhrung dauert ca. zwei Stunden. Dabei wird
eine nicht-invasive Untersuchung der Durchblutung und
Sensorik der Haut vorgenommen. Weiterhin werden |hr
Gesundheitszustand und verschiedene Aspekte lhrer
Schmerzen mit Fragebodgen erfasst.

PD Dr. med. Julia Forstenpointner gab hier noch weite-
re wichtige Informationen an die Hand:

Die Untersuchungen sind schmerz— und nebenwir-
kungsfrei! Hierbei scannt ein Laserstrahl die Haut und
misst dabei die oberflachliche Hautdurchblutung. Man
nennt dies ,funktionelle Laser-Doppler-Flowmetrie“. Es
ist die gleichzeitige Untersuchung von Nerv— und Ge-
falfunktion!

b PeriCam PSI System

Hinzu kommt eine den meisten Fabry-Patienten bereits
bekannte sensorische Testung. Zusatzlich wird ein
Hand-Dynamometer betatigt. Wer mochte, erhalt einen
schmerzmedizinischen Check-up.

Anhand der Ergebnisse kénnen die Betroffenen in einer
Art Analyse verschiedenen Typen zugeordnet werden,
wie beispielsweise dem Geflihlsverlust— , Themperatur-
sensibler— oder Schmerzattacken-Typ.

Die Studie wird in Kiel durchgefiihrt. Es sind fur 2025
jedoch weitere Untersuchungstermine vor Ort in Berlin,
Hamburg, Kdéln und Mlnster geplant, damit auch Pati-
enten, die nicht mehr so weit reisen kdnnen, die Mdg-
lichkeit einer Teilnahme haben. Die Kosten fiir eine
Ubernachtung kénnen auch (ibernommen werden.

Die Teilnehmer sollten mdéglichst von den Schmerzen
betroffen sein. Alle Fabry-Betroffene konnen teilneh-
men, d. h. auch Betroffene mit Varianten unklarer Signi-
fikanz!

Interessierte Fabry-Patienten schreiben bitte eine Email mit dem Betreff ,,Fabry“ an:

studien.schmerzsektion@gmail.com

oder wenden sich direkt an Dr. Julia Forstenpointner unter:
Jjulia.forstenpointner@uksh.de

oder melden sich unter der Telefonnummer im Sekretariat 0431 / 500 23911 bei Frau Beese
franziska.beese@uksh.de

www.fabry-shg.de
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Meine Fabry-Geschichte

Uberraschende Diagnose
- wie schnell sich ein Leben verandern kann!

Daniel K. ist 49 Jahre alt und kommt urspriinglich aus Mulnster / Westfalen. Zwischenzeitlich wohnt
er in einem kleinen Ort zwischen Mainz und Bingen und geniel3t somit die rheinhessische Land-
schaft. Daniel war lange in der Pflege tatig. Nach der Ausbildung in der Wiesbadener Horst Schmidt
-Klinik wechselte er in verschiedene Bereiche und war Uber acht Jahre im OP tatig. Nach dem Klinik
-Trager-Wechsel wurde seine ganze Abteilung aufgelost und er wechselte in die Mainzer Unimedi-
zin. Hier betreute er Patienten einer geriatrischen Station. Sein groRes Hobby ist Geocaching, bei
dem man sich anhand von GPS-Daten auf die (Schatz-)Suche begibt. Nicht nur sein Hund ist hier
treuer Begleiter, auch sein jlingster Sohn hat Gefallen daran. Aulderdem fahrt Daniel sehr gerne
Rad und ist somit viel drauf3en in der Natur. Insgesamt hat Daniel 3 Kinder, wohnt jedoch derzeit

alleine. Das Verhaltnis zu seinen Kindern ist richtig gut, der Jingste ist fast taglich bei ihm.

Seit wann hast du die Fabry-Diagnose?
Noch nicht so lange, erst seit 2021, obwohl ich lange auf
der Suche war.

Wie war dein Diagnoseweg?

Ich habe 2018 die Diagnose zu meiner ersten chronischen
Erkrankung bekommen, es ist das Lungenemphysem. Bei
mir sind die Oberlappen der Lunge links und rechts betrof-
fen, was meine Atmung
beeintrachtigt. Mein
Lungenfacharzt  Uber-
wies mich 2021 zu ei-
nem Thoraxchirugen, da
ich ja stéandig mit Luftnot
zu tun habe. Da ich
durch meine Arbeit das
Team in Frankfurt kann-
te, habe ich mich an
dorthin gewandt. Bei der
Bronchoskopie  wurde
das Lungenemphysem
sichtbar. Trotzdem
konnte sich der Arzt
meine Luftnot nicht rich-
tig erklaren und ordnete
noch ein Belastungs-
EKG an. Hierbei fielen die vielen Extrasystolen auf. Eine
Herzkatheter-Untersuchung wurde vorgeschlagen.

Was kam dabei raus?

Ich wollte erstmal eine Zweitmeinung héren und wendete
mich an die Rhythmologie in der Mainzer Unimedizin. Un-
ter dem verordneten Betablocker ging es mir allerdings
immer schlechter. Meine Herzfrequenz war zwischenzeit-
lich bei nur 39, das war viel zu niedrig! Daher wurde eine
Genetik gemacht. Es bestand der Verdacht einer Herzer-

krankung, bei der man einen Defibrillator bendtigen wir-
de. Festgestellt wurde jedoch Morbus Fabry!

Wie ging es dir mit der Diagnose?

Das war erstmal ganz schén happig! Ich hatte mich ja mit
dem Gedanken auseinander gesetzt, moglicherweise ei-
nen Defi zu brauchen, was auch schon nicht schon war.
Was mir in dem Gesprach jedoch alles offenbart wurde,
war aber irgendwie deut-
lich harter! Das musste
ich erstmal verdauen.

Hattest du auch ande-
re Symptome neben
deinen Herzproble-
men?

Ruckblickend kann ich
das bestatigen. In der
Kindheit hatte ich viel
Magenprobleme, sogar
Magengeschwire und
daher oOfter Magenspie-
gelungen. Spater kamen
die tauben FuBzehen
dazu. Ich hatte oft auch
Schmerzen in den Ful3-
sohlen. Da konnte ich kaum krauchen, aber es hiel} im-
mer, das sei eine Sehnenplatten-Entziindung. Heute den-
ke ich schon, dass das Symptome des Fabry waren. Bei
einer Hautbiopsie wurde zwischenzeitlich auch die Small-
Fiber-Neuropathie bestatigt.

Hattest du wegen der Schmerzen auch viele andere
Arzte aufgesucht?

Nein, denn ich habe mich irgendwie an diese Schmerzen
in den Fllen gewodhnt und eher versucht, damit besser

www.fabry-shg.de
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klar zu kommen. Das war einer der Grinde, warum ich in
den OP gewechselt hatte — hier dachte ich zumindest,
misse man nicht so viele Kilometer laufen. Spater kamen
Schmerzen in den Fingern dazu, die ich auch versucht
habe zu ignorieren.

Konntest du mit Diagnose schnell mit einer Therapie
starten?

Ich wurde in die Villa Metabolica in Mainz Gberwiesen. Auf
diesen Termin musste ich erstmal warten und habe in der
Zwischenzeit Rat bei Dr. Google gesucht. Das war keine
gute Idee, denn da gab es viele schlechte Nachrichten.
Zwischenzeitlich bin ich aber
schon lange in Therapie. Die
Therapie hat meine Herz-
schmerzen, unter denen ich ja
wirklich lange gelitten habe,
deutlich verbessert! Hier bin ich
echt dankbar. Die anderen
Schmerzen sind noch da.

Hat die Diagnose dein Leben
verandert?

Ja, definitiv! Ich habe aufgehort,
zu versuchen es allen und je-
dem recht zu machen und ge-
lernt, einmal meinen Korper
wahrzunehmen und auf ihn zu
horen. Ich hatte ja immer ver-
sucht, alles zu ignorieren und
habe immer trotz allen Proble-
men voll gearbeitet. Das hat
mich viel Kraft gekostet. Und
obwohl ich versucht habe, wei-
terzumachen wie immer, muss-
te ich feststellen, dass das nicht mehr so ging. Es war ein
Prozess, zu lernen, dass doch nicht mehr alles so geht.
Am meisten hat es mich betroffen gemacht, dass ich das
auch noch meiner Tochter vererbt habe! Sie ist so ein lie-
bevoller, eher schiichterner oder zuriickhaltender Mensch!
Mir hat es unendlich leidgetan!

Wie hat sie das aufgenommen?

Es war ein Gesprach, dass mir wirklich schwer gefallen
ist. Ich habe ihr alles bei einem Spaziergang erzahlt. Sie
war gerade erst 18 Jahre alt. Abends habe ich ihre Mutter
gefragt, ob sie davon erzahlt habe (wir waren ja schon
getrennt) Sie meinte, dass ich ihr leid getan hatte, weil sie
gespurt hat, wie schwer mir das fiel und wie gerne ich ihr
das erspart hatte. Ich habe da wirklich gespurt, wie nah
wir uns sind und das auch als groRen gegenseitigen Lie-
besbeweis empfunden.

Wie geht es deiner Tochter heute?

Es geht ihr sehr gut. Sie macht ihre jahrlichen Check-Ups.
Der Fabry wurde zwar im Herz nachgewiesen, sie muss
aber noch nicht in Therapie.

Ja, das ist immer so ein Ding... Ich denke driiber haufig
nach. Bei anderen Erkrankungen erhalten Patienten mit
der Diagnose ohne weiteres Therapie. Bei Fabry und vor
allem bei Madchen, gibt es diese Zuriickhaltung. Gleich-
zeitig denke ich, dass ich mit unter 60 nicht mehr joggen
kann, was doch in meiner Generation gerade ziemlich
hipp ist. Vielleicht kénnte deine Tochter das aber schon,
wenn sie friihzeitig / jetzt mit der Therapie startet, um im
Alter noch fit zu sein und keine weitreichenden Organ-
schaden hat. Das ist ein schwieriges Thema. Bei Jungs
sagt man heute, dass sie mdglichst mit 16 oder 17 Jahren
in Therapie gehen sollten, um
ihre Nieren zu schuitzen. Viel-
leicht sollten Madels auch fri-
her geschiitzt werden...?

Fir welche Therapie hast du
dich entschieden?

Ich bekomme die Enzymer-
satz-Therapie im Zentrum in
Mainz. Mir wurde auch Heim-
therapie angeboten, jedoch
wollte ich das nicht. Das Team
ist total nett und ich freue mich
immer auch auf den Aus-
tausch. Falls ich mal eine Fra-
ge habe, kann ich sie jederzeit
stellen. Das ist mir wichtig. Die
Infusion vertrage ich sehr gut.

Zwischenzeitlich bist du in
der vollen Erwerbsminde-
rung. Wie kam das?

Meine Hausarztin, die ich rich-
tig gut finde, hatte mir eine Rehamaflinahme empfohlen.
Sie hatte sich in die Materie sehr eingelesen und sah,
dass ich ganz schon am Rotieren war. lhre Empfehlung
war, einfach mal an mich zu denken. So ging ich im No-
vember 2022 in die neurologische Reha der Westerwald-
klinik in Waldbreitbach. Hier bekam ich verschiedene the-
rapeutische Maflnahmen und auch einen Arbeitstest. Die-
ser Test sollte ungefahr tber drei Stunden gehen, jedoch
war ich nach einer Stunde korperlicher Arbeit fix und fer-
tig. Dazu kam die Konzentrationsstérung, die jetzt erst
deutlich wurde. So wurde wohl die Rentenkasse aufmerk-
sam, die mich aus der Pflege raus und in den freien Ar-
beitsmarkt rein haben wollte. Ich habe mir das so nicht
vorstellen kénnen.

Wie ging es weiter?

Ratsuchend wendete ich wieder an meine Hausarztin. Sie
meinte, sich solle vielleicht eine Teilerwerbsminderung
beantragen. Dies wurde postwendend abgelehnt. Ich ha-
be mich daraufhin beim VdK angemeldet, die dann auch
direkt den Widerspruch fur mich einlegten. Das ganze zog
sich fast ein Jahr lang hin. Dann kam ich, wieder erwar-

www.fabry-shg.de
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ten, in die volle Erwerbsminderung. Erst war ich scho-
ckiert, musste mir dann aber eingestehen, dass ich mei-
nen Job auch nicht mehr viel langer hatte machen kon-
nen. Ich war ja schon krank (und krankgeschrieben) als
ich in die Reha kam. Das hatte den Hintergedanken, dass
man auch krankgeschrieben wieder aus der Reha raus-
kommt. Andersrum geht man direkt nach der Reha wieder
voll arbeiten. Davor hatte ich zugegebener MaRen auch
immer mal Phasen, in denen ich langer krank war und
nicht arbeiten konnte.

Wie ging es dir damit?

Das ganze Jahr, in dem sich das mit der Entscheidung
hinzog, war schon belastend. Vieles ist irgendwie einfach
Uber mich gekommen, weshalb ich mich dann auch in ei-
ne Gesprachs-Therapie begeben habe. Hier hat mir die
Villa Metabolica sehr geholfen. Da gibt es ja eine Psycho-
login und mit ihr hatte ich schon einige Gesprache. Sie hat
mich bei der Therapeutensuche unterstitzt. Irgendwie
hatte sie meinen Fall ausgeschrieben, woraufhin sich eine
Therapeutin meldete, die noch Kapazitat hatte. Mein gro-
Bes Glick ist, dass das wunderbar passt. Ich musste mich
ja in vieles einfinden oder auch akzeptieren, dass ich nicht
nur ein paar Tabletten brauche, sondern einige, auch
BTM und alles nicht nur voribergehend ist. Das hat schon
einiges mit mir gemacht.

Wer verordnet dir deine Schmerzmedikamente?

Hier habe ich eine sehr gute niedergelassene
Schmerztherapeutin in Bingen gefunden. Auch sie kannte
M. Fabry nur vom Namen her und hat sich durch mich erst
damit belesen und auseinander gesetzt. Das ist ein richtig
gutes Zeichen von Interesse, besser geht es nicht!

Was halt dich in positiver Stimmung?

Meine Kinder an erster Stelle und dann mein Hund! Sie ist
eine agile Mischlingshiindin, die Spaf an Bewegung hat.
So bin ich richtig wetterfest und komme viel raus!

Hat M. Fabry auch etwas Positives in dein Leben ge-
bracht?

Ja, auch wenn es fir andere bléd klingen mag, habe ich
einen Schwerbehindertenausweis mit einem GdB 60 und
einem G drauf. Damit kann ich deutschlandweit mit allen
Offis fahren! Ich habe ja diese Schmerzen in den FiRen,
aber auch das Luftproblem. Das spiegelt sich hier wieder,
Marathon ist nicht mehr... Und ich finde es zwischenzeit-
lich auch positiv, dass ich nicht mehr arbeiten muss.

Wir kennen viele Betroffene, die durch frithe Erwerbs-
minderung nur lber wenig finanzielle Mittel verfiigen.
War das fiir dich sehr einschneidend?

Es war eine Umstellung. Glicklicherweise habe ich mich
schon frih um Altersvorsorge gekimmert, aulRerdem war
ich ja langer im &ffentlichen Dienst, was auch hilft. Zu der
Unterhaltsverpflichtung mussten wir eine fur alle tragbare

Lésung finden. Ich werde nicht reich werden, aber das
wird man als Pflegefachkraft auch in Vollzeitanstellung
eher selten.

Gibt es noch andere Betroffene in der Familie?

Ja, meine Mutter wurde durch mich diagnostiziert. Aber
sie ist Anfang des Jahres verstorben. Meine grof3e
Schwester hat auch die Informationen von mir bekommen,
empfindet dies aber als ,alles halb so wild, ich mache da
gar nichts®, und meine kleine Schwester lebt in Norwegen.
Sie habe ich auch informiert, gerade weil sie schon vor
Jahren einen Schlaganfall hatte. Leider sind die Verhalt-
nisse in der Familie nicht so gut, so war es nicht verwun-
derlich, dass auch sie damit nichts zu tun haben wollte
und sich erstmal weigerte, sich und ihren Sohn testen zu
lassen. Trotzdem ist sie wohl nun der Sache nachgegan-
gen. Es hat mich nicht Gberrascht, dass sie auch betroffen
ist. Ob ihr Sohn betroffen ist, hat sie mir bis heute nicht
erzahlen wollen und muss es auch nicht. Sie méchte ihr
eigenes Leben leben und darf das ja auch.

Bedauerst du das?

Ja, irgendwie schon. Wir hatten eine schwierige Kindheit
und unsere Mutter hatte sicherlich einiges besser machen
kénnen, aber sie ist nicht schuld, dass wir nun auch Fabry
haben. Sie kann nichts dafiir. Ich finde es schade, dass
meine Schwester sich so weit entfernt hat und das alleine
durchziehen will. Vielleicht wirde auch ihr ein besserer
Austausch helfen. Ich habe mich ja schon viel mit Fabry
auseinander gesetzt. Spatestens hier haben wir ja doch
etwas gemeinsam. Trotzdem kann ich ihr da keinen Vor-
wurf machen.

Was wiirdest du anderen Fabry-Patienten empfehlen?
Auf den eigenen Koérper héren und mehr fiir sich selbst
machen. Das ist ganz sicher kein Egoismus, es ist das,
was einen gesund halt! Sich Hobbys und Freunde suchen,
sich der schonen Dinge bewusst werden und nie den Kopf
in den Sand stecken. Das Leben, auch wenn es nicht im-
mer einfach ist, geht auch mit Fabry weiter!

Patientengeschichten helfen Patienten!

Liest man von &hnlichen Symptomen oder Leidens-
wegen, fuhlt man sich nicht mehr ganz so alleine.
Eure Geschichten kénnen andere starken!

Bitte meldet euch bei Natascha, wenn ihr auch eure
Geschichte teilen wirdet!

n.sippel@fabry-shg.de bzw. 0176 — 6097 3408 .

www.fabry-shg.de
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Termine

Benefiz-Lauf fiir seltene Erkrankungen

(24.02. - 02.03.2025)

Save the Date - Terminankiindigung

Nachstes Jahr startet der Lauf der Seltenen Erkrankungen wieder durch.
In der Woche zum Tag der Seltenen Erkrankungen kénnt ihr mit uns fir
kranke Kinder und Erwachsene laufen, walken oder rollen.

Seid dabei und helft uns folgende Ziele zu erreichen:

Awareness fiir seltene Krankheiten
Spenden fiir unsere Arbeit zu sammeln
Gemeinschaft und SpaR

Lauft ein Stiickchen mit uns mit!

Der RARE DISEASE RUN ist Europas groRte virtuelle Laufveranstaltun ;4§:
fiir seltene Krankheiten mit iiber 4.000 Teilnehmern (2024). |

Ihr wollt mehr erfahren oder ihr méchtet als Verein einer Seltenen

Erkrankung mit uns dabei sein, dann schreibt uns an: rdr@syngap.de \ N : f

‘ Anmeldungen sind ab sofort unter www.rarediseasesrun.net méglich!
WA

Wir mdéchten auch jetzt schon wieder an den virtuellen Lauf fir seltene Erkrankungen erinnern. Es
ist der groRte virtuelle Lauf fur seltene Erkrankungen in Europa!

Was ist eigentlich ein virtueller Lauf? Jeder kann sich anmelden, seine ubliche Strecke spazieren
oder joggen und nach dem Lauf die Strecke hochladen.

In 2025 wird der Lauf von 33 Selbsthilfegruppen und Vereinen organisiert. Die MFSH gehort auch
dazu! Wer in seinem Ort eine kleine Laufveranstaltung organisieren mdchte, kann sich gerne fur
weitere Infos melden. Fur Schulen und Firmen gibt es verglnstigte Anmeldungen.

Jede Anmeldung enthalt eine Spende flr die Gruppen oder man wahlt die MFSH daflr aus. Aus
dem letzten Lauf haben wir tGber 1.300 € Spenden erhalten!

Wer Fragen hat, kann sich gerne an uns oder die rdr@syngap.de wenden.

Lang ersehnter Termin - wer die Sanofi-Workshops Nichster Termin fiir Fabry-Frauen- &
Manner- Workshop steht fest!

noch nicht kennt, sollte sich schnell anmelden!

Sanofi ladt wieder Betroffene nach Leipzig ein!
Unter der Uberschrift ,Progress bei Morbus
Fabry* wird es Vortrage, Workshops und viel
Austausch geben. Die Teilnehmerzahl ist be-
grenzt.

1. - 2. Méarz 2025 in Leipzig

Anmeldungen uber: Die Eventsturmer
office@die-eventstuermer.de

! ‘ ir- 03491/ 408 6693
www.fabry-shg.de
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Mit Infostand beim Kinderarzte-Kongress vertreten

Schon lange haben wir uns gewtinscht, auf Kongressen
mit einem Infostand vertreten zu sein. Hier kénnen wir
wirklich Morbus Fabry bekannter machen! Jetzt endlich
haben wir es geschafftt Das Schwerpunktthema in
Mannheim konnte nicht besser sein - es ging um selte-
ne Erkrankungen!

Ich bin mit unseren Roll-ups,
Flyern und Fabry-News an-
geruckt und konnte einen P
schonen

Stand aufbauen. §

Einen Tag lang hat mich
meine Freundin unterstuitzt,
denn schnell war klar, dass
man hier auch proaktiv auf
Besucher zugehen muss.
Wir hatten uns zum Ziel gesetzt, Arztinnen und Arzte
sowie Studierende und Pflegepersonal auf die ersten

MFSH Aktivitat .-.Vorschau

und vor allem ,nicht sichtbaren!” Symptome des Mor-
bus Fabry aufmerk- j
sam zu machen.

Hierfir haben wir ei-
nen tollen Flyer, den

2 N 4
wir vielen Interessierten mitgeben
& konnten. In kurzen Gesprachen
konnten wir erklaren, dass die ty-
pischen Brennschmerzen unter
Belastung grolker werden, ohne
dass dabei die Hande rot sind.

Fur Freitag und Samstag kam Daniela zur Unterstit-
zung dazu. Gemeinsam haben wir noch einen Vortrag
besucht und auch hier durch aktives Fragen M. Fabry
in den Mittelpunkt gertickt.

Kongressbesuche geplant - Wer hat Lust einmal dabei zu sein?

Da wir, wie schon erwahnt, M. Fabry bekannter machen
wollen, haben wir Uberlegt, auf welchen Kongressen
dies Sinn machen wirde.

So finden gleich im ersten Quartal 2025 zwei Kongresse
statt, die dafiir infrage kommen. Wir fanden es toll, hier
aktiv von Betroffenen oder Interessierten unterstitzt zu
werden.

So wiirden wir uns freuen, wenn sich Leute melden, die
in zumutbarer Nahe wohnen und uns stunden— oder
tageweise unterstiitzen wirden. Fahrt— oder Parkkosten
kénnten wir erstatten. Zu zweit an einem Infostand
macht es auch einfach mehr Spaf! Wir informieren Inte-
ressierte Uber M. Fabry, zeigen Symptome auf oder be-
richten von eigenen Erlebnissen.

Die Tage sind interessant und schneller vorbei, als man
denkt.

Wer hat Lust, uns bei dem
Augenartze - Kongress in Disseldorf
vom 20. - 22. Marz 2025
oder bei dem
Gastroenterologen - Kongress in Hannover
vom 27. - 29. Marz 2025
zu begleiten?

Es ware toll, wenn wir Unterstitzer aus der jeweili-
gen Umgebung hatten, die einen Tag lang
(stundenweise oder auch mehr) mitmachen wiuir-
den. Wir wollen Fabry bekannter machen — daflr
muss man kein Fabry haben. lhr kénnt euch auf
einen interessanten Tag freuen!

Bitte meldet euch bei Natascha oder Berthold.

www.fabry-shg.de
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Umfrage-Ergebnisse

Was tun im Sommer bei Hitzeintoleranz?
- Umfrage-Ergebnis aus unseren letzten Fabry News

Eines der unangenehmsten Symptome, an dem viele
Fabry-Patienten leiden und das deren Lebensqualitat
einschrankt, ist die verminderte Fahigkeit zu schwitzen
und die damit verbundene Hitzeintoleranz. Diese macht
sich hauptsachlich im Sommer bemerkbar. Unter Um-
stdnden ist sie aber auch problematisch im Alltag, z.B.
im Beruf oder wenn man sich in Raumen aufhalt, die
gut beheizt sind. Auch eine koérperliche Tatigkeit kann
problematisch werden.

In unseren letzten News haben wir die Kurz-Umfrage
gestartet, um den jungen Mann aus der Patientenge-
schichte mit euren Tipps unterstitzen zu kénnen. Dan-
ke firs Mitmachen!

Von den 19 Teilnehmern der Umfrage haben die meis-
ten angegeben, dass sie gar nicht oder nur ein wenig
schwitzen (Abbildung unten links). Acht Teilnehmer nei-
gen dabei schon zur Uberhitzung bei Temperatur unter
26 °C (Abbildung unten rechts). Die Teilnehmer leiden
dann Uberwiegend unter Schwindel, Brennschmerzen
in Handen und Filken sowie Kopfschmerzen (nachste
Seite, Abb. oben links).

Als Nachstes sollten die Teilnehmer angeben, welche
HilfsmaRnahme zum Kihlen sie verwenden. Die meis-
ten Teilnehmer griffen dabei auf eine kalte Dusche oder
einen nassen Waschlappen auf der Stirn oder im Ge-

Schwitzen Sie?

gar nicht -
ein wenig |
nomal [

mehr als normal JJj
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nick zurlick. Statt eines Waschlappens sind aber auch
Eis- bzw. Kihlpacks, die vorher im Kiihlschrank gekihlt
werden, beliebt. Diese sind im Internet zu kaufen. Auch
auf das Trinken von kalten Getranken oder das Lut-
schen von Eiswurfeln wird zurickgegriffen. Falls mog-
lich, ziehen sich die Teilnehmer in eine kiihlere Umge-
bung, idealerweise die eigene Wohnung, zurtck.

Ein Teilnehmer hat angegeben, sich mit Hilfe einer
Sprihflasche mit Wasser abzukihlen.

Ab welcher Temperatur
) bekommen Sie
Uberhitzungsprobleme?

30-34°C I
28 -30°C I
26 -28°C am
25-26°C I
unter 25°C N
0 2 4 6 8

www.fabry-shg.de
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Hier empfehlen wir Eiswirfel in die Flasche zu fillen
und sich ggf. nach einer Thermosflasche umzuschau-
en, auf die vielleicht sogar ein Sprihkopf einer norma-
len Sprihflasche passen wirde. Die Suche danach
kénnte sich lohnen!

In der Vergangenheit, z.B. bei unseren Patiententref-
fen, haben uns Fabry-Patienten weitere Tipps gegeben.
So kann man auch T-Shirts statt eines Kuhlpacks in
den Kduhischrank legen und dann geklhlt anziehen.
Aulerdem wird das Tragen eines Strohhutes und einer
Kappe empfohlen. Ein Strohhut hat den Vorteil, dass er
auch den Nacken und die Schulter kihlt.

Achtung - Neue Umfrage!

Was passiert bei
Uberhitzung?

Brennschmerzen
Schwindel

Kopfschmerzen

Erschopfung /
Kreislaufprobleme

es passiert nichts

0 2 4 6 8 1012

Stammbaum-Analyse — Deutschland gegen England

Bei einer Erhebung in England wurde festgestellt, dass
bei ungefahr 50 % aller Fabry-Patienten die Stamm-
baum-Analyse nur unzureichend bis gar nicht durchge-
fuhrt wurde. Wie ist das in Deutschland?

Fur viele Fabry-Patienten bedeutet ihre Diagnose das
Ende einer lange Suche nach den Ursachen ihrer
Symptome. Nicht selten verandert sie das Leben erheb-
lich. Es kann auch etwas dauern, sich damit mental zu-
rechtzufinden und zu stabilisieren.

Das ist ein wichtiger Schritt, aber auch nur der Anfang!

Einer der nachsten Schritte sollte nun sein, in einer
Stammbaum-Analyse bzw. Familien-Anamnese heraus-
zufinden, welche Angehdrigen auch betroffen sein
kénnten. AnschlieBend kann in einem Familien-
Screening gezielt geschaut werden, wer in der Familie
ebenfalls M. Fabry geerbt hat.

Dies wird meist allen Fabry-Patienten von ihrer Arztin
oder Arzt bzw. den Fabry-Zentren angeboten. Wir wis-
sen aber aus Gesprachen mit Patienten, dass nicht im-
mer ein Familien-Screening erfolgt oder dem Screening
ernsthaft nachgegangen wird.

Um die Situation in Deutschland gut einschatzen zu
koénnen, bitten wir ALLE Fabry-Patientinnen und Patien-
ten bei unserer Umfrage mitzumachen!

Wir mdchten ein TOP-Thema dazu machen und brau-
chen hier eure Unterstitzung.

Die Umfrage ist gestartet, ihr konnt sie wie folgt errei-
chen:

o scannt mit dem Handy den QR-Code unten

o oder gebt den darunter stehenden Link in euren
Internet-Browser ein

o oder geht auf unserer Internetseite in die Rubrik
+Aktuelles - Studien & Umfragen® und klickt auf
den Link in dem entsprechenden Beitrag

https://easy-feedback.de/
stammbaum-analyse/1919049/
WjN3U2

www.fabry-shg.de
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- Liebe Mitglieder, licbe Fabry-Patientinnen § -Patienten,

das Team der MFSH mochte euch allen fitr das Vertrauen und die Aufimerk-

samkelt, die thr uns entgegenbringt, herzlich danken, dle wachsende Gemein-

schaft wmotiviert uns, nmer neue Fabry-News auf den weg zu bringen und

nformationen dafitr zu sammeln! Wir freuen uns wieder auf Tipps § Anre-
g gungen, Unterstittzung § Spenden sowie Klicks una Weiterleitungen!

An alle Nurses, Arztinnen § Arzte der
Fabrg—z,ew’crew, Fachambulanzen ung
Spezialstationen,

wir mbchten uns auch bel thnew fitr das
Vertrauen, die Zusammenarbeit und
Unterstittzung, die lnladungen zu
thren Treffen sowie welterempfenlun-
gew des letzten Jahres bedanken.

Allen Mitarbetterinmnen uno Mitarbeitern
der Pharmafirmen wnd Helmtherapie-
Organisationen

die uns auch dieses jahr wieder wunter-
stiitzt haben, set es durch Projekte, Work-
shops, Ampullen sammeln oder Lmfra-
gew, aktiv oder auch finanziell, mochten
wir unser herzliches Dankeschin ausspre-

§MFSH

Morbus Fabry Selbsthilfegruppe e.V.

chewn,

Morbus Fabry Selbsthilfegruppe e.V.
Geschéftsstelle

Brunnenstrafie 11
52152 Simmerath

Tel: 02473 — 9376 488
Email: info@fabry-shg.de




