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Das dsai-Team: (hinten, von links): Carmen Hellmeier, Michaela Scholtysik, Andrea Maier-Neuner,
Manuela Kaltenhauser, Sabine Aschekowsky, (vorne): Bundesvorsitzende Gabriele Griindl

In dieser Informationsbroschiire haben wir die
wichtigsten Fragen gesammelt und in Zusam-

menarbeit mit unserem medizinischen Berater
Prof. Dr. Volker Wahn, Berlin, beantwortet.

Mit diesem Heft mochten wir lhnen einen Ratgeber
und Wegweiser an die Hand geben. Wenn Sie dartber
hinaus Fragen haben, wenden Sie sich bitte an Ihren
Arzt/Ihre Arztin oder kontaktieren Sie dsai e. V.,
Patientenorganisation fir angeborene Immundefekte.

Laut International Union of Immunological Societies
(1U1S) sind aktuell an die 500 verschiedene angebo-
rene Immundefekte bekannt. Die Medizin ordnet sie
verschiedenen Kategorien zu - je nachdem, welcher
Teil des Immunsystems betroffen ist. Eine Kategorie,
in die sehr viele Immundefekte fallen, ist die der
Antikérpermangelsyndrome. Um diese soll es in
dieser Broschiire gehen.

Die folgenden Fragen und Antworten werden lhnen
helfen, Ihre oder die Krankheit Ihres Kindes besser
zu verstehen, Angste abzubauen und wieder mit
Zuversicht in die Zukunft zu blicken. Wir hoffen, dass
Sie anfallende Fragen auch mit Threm Immunologen/
lhrer Immunologin besprechen kénnen: Wenn Sie sich
einen Termin ausschlieRlich fir ein Gesprach geben
lassen, werden Ihre Fragen am besten beantwortet.

Ebenso hoffen wir, dass unsere Informationen auch
Lesern mit anderen primaren Immundefekten bzw.
Krankheitsbildern helfen. Viele Probleme und Fragen
sind sehr dhnlich und gerade der soziale Aspekt
dieser Krankheitsbilder ist stets gleich.

Wann auch immer Sie unsicher sind, Sie weiterfih-
rende Informationen bendtigen oder einen bestimm-
ten Aspekt vertiefen mochten: Gerne sind wir fir Sie
da und helfen lhnen weiter.



EINFUHRUNG

Von vielen Patientinnen und Patienten sowie aus
personlicher Erfahrung wissen wir, dass nach der
Diagnose ,Primarer Immundefekt” zahlreiche Fragen
aufkommen - vor allem bei den Betroffenen,aber
auch bei deren Angehérigen. Sorgen und Befiirch-
tungen entspringen dabei oft einer Unsicherheit

im Umgang mit der Krankheit: Wie kann ich damit
leben? Was andert sich und worauf sollte ich achten?

Prof. Dr. Volker Wahn
beschaftigt sich seit Gber
40 Jahren mit primdren
Immundefekten (PID).

Bis 2014 war er Leiter des
ImmunDefektCentrums
der Charité (IDCC) Berlin.
Wahrend seiner beruflichen
Tatigkeit entstanden zahl-
reiche wissenschaftliche
Veroffentlichungen und
Lehrbucher. Prof. Wahn ist Mitinitiator von FIND-ID,
einer Netzwerkinitiative, die Arzte und Arztinnen in
Krankenhausern und Praxen dafir sensibilisieren will,
bei Patienten und Patientinnen mit schweren und
wiederkehrenden Infektionen an einen angeborenen
Immundefekt zu denken, frihzeitig die notwendige
Diagnostik zu veranlassen und mit einem der dafir
vorgesehenen Schwerpunktzentren fiir primare Immun-
defekte (ID-Zentren) zusammenzuarbeiten. FIND-ID
ist Kooperationspartner der dsai.

-



VORSTELLUNG VERSCHIEDENER
ANGEBORENER IMMUNDEFEKTE

Krankheitsbilder bei Antikorpermangel

Bei einem primaren Immundefekt ist das Immun-
system in seiner reibungslosen Funktion gestort,
teilweise schon von Geburt an. Primare Immundefekte
heiBen daher auch angeborene Immundefekte.

Die Mehrzahl der primaren Immundefekte ist dadurch
gekennzeichnet, dass es dem Organismus nicht ge-
lingt, eine ausreichende Zahl an Antikorpern bereit-
zustellen - jenen Proteinen, die wir zur Bekampfung
von Eindringlingen wie Viren oder Bakterien benoti-
gen. Aufgrund eines Fehlers in der Erbinformation,
also in den Genen, kénnen Betroffene diese wichti-
gen Antikorper nur unzureichend oder gar nicht bilden.
Entweder fehlen die fir die Antikorperproduktion
verantwortlichen B-Lymphozyten, kurz B-Zellen, oder
aber diese funktionieren nicht, weil sie nicht richtig
ausgereift sind.

Die Folge: Patienten mit einem Antikdrpermangel-
syndrom kénnen gar nicht oder nur unzureichend
auf Infektionen reagieren und diese iiberwinden.
Die Patienten leiden daher haufig unter Infektionen,
deren Verlauf meist schwerer als gewéhnlich ist und
auch lebensbedrohlich sein kann. Bleibende Schaden,
z. B. an der Lunge, sind nach durchgemachten Infek-
tionen, wie etwa mehreren Lungenentziindungen,
bei diesen Immundefekten nicht ungewohnlich.

Antikorper kommen beim Menschen in finf verschie-
denen Klassen vor, die unterschiedliche Aufgaben
haben: Immunglobulin A, D, E, G und M. Es gibt also
unterschiedliche Arten von Antikorpern, die bei den
verschiedenen Antikérpermangelsyndromen in un-
terschiedlicher Form verandert sein konnen.



IgM

Agammaglobulindmie

Bei diesem Immundefekt ist meistens die Produktion
aller Immunglobuline 1gG, 1gA und IgM gestort, sodass
deren Spiegel im Blut sehr niedrig ist. Patienten mit
Agammaglobulindmie haben typischerweise keine
B-Zellen, jene Zellen, die sich bei einem gesunden
Menschen zu Immunglobulin-produzierenden Plasma-
zellen weiterentwickeln.

Die Krankheit zeigt sich ab dem sechsten Lebensmonat
und findet sich zumeist bei Jungen. Betroffene leiden
unter haufigen Infektionen der oberen und unteren
Atemwege wie Bronchitis und Lungenentziindungen,
spater kommen Infektionen der Nasennebenhohlen
und/oder Bindehaute am Auge dazu. Zusatzlich sind
schwere Infektionen wie Sepsis (Blutvergiftung), Ent-
ziindungen der Hirnhdute, Knochen und Gelenke mog-
lich. Begleit- und Folgeerkrankungen sind u. a. Bron-
chiektasien (sackartige Verformungen der Bronchien)
oder eine Schadigung der Hirnhaute und des Gehirns.

CVID (Common Variable Immunodeficiency -
variabler Immundefekt)

Unter dem Begriff CVID fassen Mediziner primare
Immundefekte zusammen, bei denen der Korper
mindestens zwei Klassen von Immunglobulinen,
meist 1gG und IgA, nicht ausreichend produziert. Bei
Menschen mit einem CVID zeigen sich die Krankheits-
symptome oft erst im Laufe des Lebens, teils sogar
erst im Erwachsenenalter.

Der CVID auBert sich nicht als einheitliche Krankheit,
entsprechend vielfaltig sind die Symptome. Sie reichen
von wiederkehrenden, teils schweren Infektionen
insbesondere des Atem- und des Magen-Darm-Traktes
bis hin zu wiederkehrenden Bindehautentziindungen,
Gelenkentziindungen, Sepsis sowie Hirnhaut- und
Hirngewebsentzindungen.

Bei etwa jedem/jeder fiinften CVID-Betroffenen kommt
es zudem zu Autoimmunkrankheiten, bei denen das
Immunsystem koérpereigene Zellen angreift und zer-
stort. Auch chronische Entziindungszustande des
Magen-Darm-Traktes sind moglich, die zu chronischen
Durchfdllen und Gewichtsabnahme fihren kdnnen.
Einige Patienten entwickeln bosartige Erkrankungen
wie Karzinome oder Lymphome.
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CID (Combined Immunodeficiency - kombinierter
Immundefekt)

Bei der Agammaglobulindmie und beim CVID stehen
Storungen der B-Zellen ganz im Vordergrund, andere
Abwehrsysteme funktionieren weitgehend normal.
Es gibt aber Stérungen, bei denen auch die Funktion
der in der Thymusdriise entstehenden T-Zellen beein-
trachtigt ist. Diese Falle zeigen meist einen schweren
Verlauf und die Therapie mit der Gabe von Immun-
globulinen reicht oft nicht aus. Zusatzliche Medika-
mente kénnen in einigen Fdllen helfen, oft aber ist
nur eine Stammzelltransplantation lebensrettend.
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SCID (Severe Combined Immunodeficiency -
schwerer kombinierter Immundefekt)

Wenn sowohl B- als auch T-Zellen iberhaupt nicht
funktionieren und die Kinder schon als Sauglinge

an schwersten Infektionen erkranken und meist im
ersten Lebensjahr versterben, sprechen wir vom SCID.
Bei diesen Kindern ist von vornherein klar, dass sie
mit einer alleinigen Gabe von Immunglobulinen nicht
ausreichend behandelt werden kdnnen. Alle diese
Defekte bediirfen einer korrigierenden Behandlung -
in der Regel durch eine Stammzelltransplantation.
Die Gentherapie ist im Moment nur bei einer be-
stimmten Form des SCID - dem sogenannten ADA-
Mangel - zugelassen, wenn kein optimaler Stamm-
zellspender zur Verfiigung steht.



Selektiver IgA-Mangel

Dieser Immundefekt liegt vor, wenn Patienten keine
Antikorper der Klasse A produzieren kénnen, aber alle
anderen Immunglobuline und IgG-Subklassen normal
sind. Bei den meisten Betroffenen verursacht dieser
Defekt keine Symptome. Einige Patienten sind aller-
dings starker anfallig fur Infektionen insbesondere
der Atemwege oder auch des Magen-Darm-Traktes,
weil der wichtigste Antikarper der Schleimhaute, das
Sekret-IgA, fehlt.

Maglich sind auch Autoimmunerkrankungen, die
die Gelenke, die Schilddriise, den Darm oder die
Haut betreffen konnen. Der selektive IgA-Mangel
ist relativ haufig.

IgG-Subklassendefekt

IgG besteht aus den 1gG-Subklassen 1-4, die einzeln
oder in Kombination vermindert sein konnen. Nicht
immer ist das relevant. Ein gewisser Prozentsatz der
Patienten mit einem Immunglobulin-A-Mangel hat
zusatzlich einen Mangel an einer Untergruppe (Sub-
klasse) der Immunglobulinklasse G, meist IgG2 und
IgG4. Bei ihnen kann die Anfalligkeit fur Infektionen
erhoht sein. 1gG2 ist besonders wichtig bei der Ab-
wehr von solchen Bakterien, die auf ihrer Oberflache
von einer Schleimkapsel umhdllt sind. Der Mangel
an IgG-Subklassen ist auch bei normalem IgA mdglich.

Hypogammaglobulindmie

Hierbei handelt es sich um einen Zustand, bei dem
das Gesamt-1gG dauerhaft vermindert ist. Beson-
ders haufig findet man so etwas im Sauglings- und
Kleinkindalter als ,transitorische Hypogammaglobu-
linamie” Viele dieser Kinder haben keine krankhafte
Infektanfalligkeit und bilden z. B. nach Impfungen
normale - und somit schitzende - Mengen von Anti-
korpern. Die ,Hypogammaglobulindmie” kommt aber
auch spater vor - bis hin zum Erwachsenenalter.

Auch dabei liegt dann keine krankhafte Infektanfallig-
keit vor und die Bildung von Antikérpern ist normal.
Diese Zustande, bei denen also nur der Laborwert
,1gG” erniedrigt ist, missen dann abgegrenzt werden
gegeniber ,echten” Immundefekten wie Agamma-
globulinamie, 1gG-Subklassenmangel oder CVID.
Einzelne Sduglinge/Kleinkinder mit transitorischer
Hypogammaglobulinamie sind fiir eine begrenzte
Zeit vermehrt infektanfallig, zeigen unzureichende
Antikoérperbildung nach Impfung und bedurfen fir
eine begrenzte Zeit regelmaRiger 1gG-Gaben.

Hyper-lgM-Syndrome

Patienten mit einem der Hyper-IgM-Syndrome pro-
duzieren zu viel Immunglobulin der Klasse M. IgM
ist lediglich am Anfang einer Infektion zur Abwehr
erforderlich, im Verlauf einer Infektion wechselt bei
einem gesunden Menschen die Produktion von IgM
zu Immunglobulinen der Klassen 1gG und IgA. Dieser
Wechsel findet bei Betroffenen nicht statt. Der 1gG-
Gehalt des Blutes ist daher stark verringert, der IgM-
Spiegel dagegen oft erhoht (hyper = oberhalb der
Norm). Infektionen und Impfungen hinterlassen keinen
Schutz, der ja von IgG-Antikorpern bereitgestellt wird.

Die Folge sind haufig wiederkehrende Infektio-

nen der Atemwege und des Magen-Darm-Traktes.
Maoglich sind auch schwere Infektionen wie Blutver-
giftung. Auch die Leber kann durch eine chronische
Infektion mit bestimmten Erregern (Parasiten) in
Mitleidenschaft gezogen werden. Besonders schwere
Falle der Hyper-IgM-Syndrome sind einzuschatzen
wie ein SCID.



FRAGEN UND
ANTWORTEN

Auf den folgenden Seiten haben wir Antworten auf
Fragen zusammengestellt, die sich rund um an-
geborene Immundefekte (primare Immundefekte

- PID) drehen. Um die Vielzahl der Informationen fir
Sie Ubersichtlicher zu machen, sind die Fragen und
Antworten in sieben Kategorien eingeteilt. So kon-
nen Sie bei Bedarf direkt zu der Kategorie blattern,
die Ihnen am meisten am Herzen liegt.
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Allgemeines

Besteht bei einem angeborenen Immun-
defekt die Chance auf Heilung?

Wie bekommt man einen angeborenen
Immundefekt?

Zurzeit gibt es zwar gute Behandlungs-, aber nur we-
nige Heilungsmaglichkeiten fir Patienten mit einem
angeborenen Immundefekt. Bei einigen schweren
angeborenen Immundefekten (z. B. SCID) ist eine
Stammzelltransplantation (Knochenmarktransplan-
tation) die einzige Uberlebenschance. Ist diese
erfolgreich, ist die Krankheit dadurch heilbar. Solche
Transplantationen werden auch bei bestimmten
kombinierten B/T-Zell-Defekten (CID) durchgefihrt,
aber auch bei Stérungen der Granulozyten (Agranulo-
zytose, septische Granulomatosen). Vermutlich wer-
den in Zukunft weitere Erkrankungen dazu kommen.

Zukinftige Entwicklungen auf dem Gebiet der Gen-
therapie fur diese Krankheitsbilder kénnten einen
weiteren Fortschritt bringen. Da es aber noch viele
ungeloste Probleme gibt, muss die Gentherapie im
Moment noch als experimentell angesehen werden.
Derzeit zugelassen ist nur die Gentherapie beim Ade-
nosindesaminase-Mangel, einer Form des SCID, wenn
kein optimaler Stammazellspender aus der Familie zur
Verfiigung steht. Bei anderen Immundefekten liegen
erfolgversprechende Daten in der wissenschaftlichen
Literatur vor, die aber bisher nicht zu einer Zulassung
gefihrt haben.

Was ist der Unterschied zwischen angebore-
nen Immundefekten und AIDS?

0Obwohl diese angeborenen Erkrankungen ebenso
wie AIDS mit einer Abwehrschwdche einhergehen,
sind die Krankheiten doch voéllig verschieden. AIDS
ist eine sekundare Erkrankung des Immunsystems,
das heift, die Abwehrschwache wurde im Laufe des
Lebens erworben. Ursache ist das HI-Virus, welches
das Immunsystem angreift und schadigt.

Patienten mit angeborenen Immundefekten haben
oft Gendefekte ererbt und sind natirlich nicht an-
steckend, wahrend das HI-Virus auf sexuellem Wege
oder iber das Blut ibertragen werden kann.

Die meisten PID werden vererbt. Dadurch gibt es Hau-
fungen bestimmter Defekte in einer ganzen Familie -
teils tber mehrere Generationen.

Eine andere Moglichkeit ist eine Spontanmutation;
dann hat der Organismus diese Krankheit aus sich
selbst heraus entwickelt, die Eltern sind keine Trager
fur diese Erkrankungen. Ist eine Mutation aber einmal
da, kann sie weitervererbt werden.

Wie werden die angeborenen Immundefekte
vererbt?

Es gibt zwei wichtige Erbgange:

1. Beim sogenannten X-chromosomalen Erbgang sind
nur mannliche Personen betroffen, die ein krankes

X-Chromosom neben einem gesunden Y-Chromosom
haben. Die Mutter tragt in der Regel ein krankes und
ein gesundes X-Chromosom in sich. Da ein gesundes
X-Chromosom ausreicht, um gesund zu bleiben, sind
die Mitter meist nicht krank. Man kann die Trager-

schaft mit aufwendigen Methoden aber nachweisen.

2. Beim autosomal-rezessiven Erbgang sind nicht die
Geschlechtschromosomen X und Y betroffen, sondern
irgendwelche anderen. Auch hier wissen beide Eltern
als Trager der Krankheit meist nichts von ihrer Trager-
schaft, da sie davon nichts bemerken. Wenn nun die
kranken Chromosomen von Vater und Mutter beim
Kind zusammentreffen, erkrankt das Kind. Besonders
haufig ist das, wenn die Eltern miteinander verwandt
sind, z. B. Cousin und Cousine.

In arabischen Staaten ist das eine hdufige Konstellation.
Andere Erbgénge sind duf3erst selten.
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Kann ich mit einem PID auch Kinder
bekommen?

Grundsatzlich ja. Wenn allerdings in einer Familie
schon ein Kind mit einem Immundefekt lebt, fir
den es keine Therapie gibt, dann denken Eltern in
seltenen Einzelfallen beim nachsten Kind aber eine
vorgeburtliche Diagnose und einen Schwanger-
schaftsabbruch nach. Es ist wichtig, dass intensive
Beratungsgesprache gefiihrt werden, insbesondere
iber Therapien, die bei einem Baby méglich sind.

Ist ein angeborener Immundefekt
ansteckend?

Nein. Angeborene Immundefekte sind niemals
ansteckend.

Sollten Familienmitglieder auf PID
untersucht werden?

Unter Umstanden ist das notwendig, abhangig vom
Erbgang. Das sollten Sie mit Ihrem behandelnden Arzt/
Ihrer Arztin besprechen. In einigen Fallen kann die
Familienuntersuchung zur Friherkennung/-therapie
eines PID beitragen.

Wie hoch ist die Lebenserwartung
mit dieser Krankheit?

Hier ist die frihe Diagnose und Therapie des Immun-
defekts entscheidend! Bei einer addquaten und
konsequenten Behandlung mit allen zur Verfigung
stehenden MalBnahmen steigt die Lebenserwartung
und kann in vielen Fallen normal sein.

Bei Auftreten schwerer Sekundarerkrankungen
(Folgekrankheiten, wie z. B. Lungenschdden, oder
bosartige Erkrankungen) oder wenn die medizi-
nische Betreuung abgebrochen wird, kann die
Lebenserwartung eingeschrankt sein.
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Worauf sollte ich achten, um das Risiko
maglicher Folgeerkrankungen maglichst
gering zu halten?

Die arztlich empfohlene Behandlung sollte konse-
quent durchgefiihrt werden. Damit sollte nicht in
Eigenverantwortung leichtsinnig umgegangen wer-
den. Die Ernahrung sollte ausgewogen sein, damit
alle vitamine und Spurenelemente ausreichend zur
Verfiigung stehen. Taglich sollte die Nahrung etwas
frisches Obst oder Salat enthalten, um einem Vitamin-
mangel vorzubeugen. Die noch funktionierenden
Anteile des Immunsystems brauchen Vitamine.
Extra-Vitamine in Form von Tabletten oder Spritzen
werden nur vereinzelt benoétigt, z. B. bei Patienten,
die Krankheiten im Bereich des Magen-Darm-Traktes
haben, sonst nicht. Am ehesten missen Vitamin B12
und/oder Vitamin D erganzt werden, am sinnvollsten
nach einer Spiegelmessung im Blut. Rauchen Sie nicht.
So kann das Risiko fir zusatzliche Schaden an der
Lunge verringert werden. Positiv wirkt sich regel-
maliger Sport aus.

Behandlung

Welche Behandlungsmaglichkeiten gibt es
bei primaren Immundefekten?

Es gibt die unterschiedlichsten Therapiemaoglichkeiten.
Das hangt von der Diagnose ab. Patienten mit vor-
wiegenden Antikdrpermangelerkrankungen erhalten
eine Substitution von Immunglobulinen, Patienten
mit zusatzlichem schwerem T-Zell-Defekt konnen eine
Stammzelltransplantation erhalten, Patienten mit
schwerem Mangel an Fresszellen kénnen mit einem
Wachstumsfaktor fir diese Zellen behandelt werden.
Alternativ kénnen solche Patienten mittels Stammzell-
transplantation behandelt werden. Das gilt auch fir
Patienten, die zwar Fresszellen haben, welche aber
nicht funktionieren (septische Granulomatosen). Da-
neben kdnnen bei bestimmten Defekten auch iber
lange Zeit eingesetzte Antibiotika nitzlich sein. Nur fir
einzelne Defekte gibt es Medikamente, die den Defekt
selbst korrigieren. Die Gentherapie kann derzeit erst
bei einem Defekt verwendet werden. Die Zukunft wird
zeigen, ob dies bei anderen Defekten mdglich sein wird.



Substitution von Immunglobulinen

Bei einigen Immundefekten, bei denen der Korper
selbst keine oder zu wenig Antikorper produziert, be-
steht die Moglichkeit der Immunglobulingabe.

Leider gibt es keine Maglichkeit, den kdrpereigenen
Produktionsmechanismus von Antikdrpern anzuregen.
Doch durch Infusionen mit Immunglobulinen lassen
sich die fehlenden Antikorper ersetzen (substituieren).
Friher hatten die Arzte nur die Mdglichkeit, die Immun-
globuline in die Vene (= intravenos) zu infundieren.
Heute konnen die lebenswichtigen Antikdrper auch
direkt unter die Haut (= subkutan) infundiert oder
gespritzt werden. Diese Therapie kdnnen Patienten in
der Regel selbst zu Hause anwenden - und gewinnen
damit ein groBes Stiick Lebensqualitat. Sie konnen
im Gesprach mit dem Arzt/der Arztin entscheiden,
was fir Sie besser ist. Medizinisch sind die intravendse
und subkutane Therapie gleich wirksam.

Stammzelltransplantation

Seit mehr als 30 Jahren steht die Transplantation von
Stammzellen (z. B. Knochenmark) zur Verfiigung. Sie
wurde zundchst zur Behandlung des SCID verwendet.
Kinder mit SCID sterben in der Regel im ersten Lebens-
jahr, wenn sie nicht frihzeitig transplantiert werden.
Spater hat sich gezeigt, dass auch andere genetisch
bedingte Immundefekte von einer Transplantation
profitieren konnen: So kénnen Falle von septischen
Granulomatosen, Agranulozytose oder bestimmte
kombinierte Immundefekte von einer Transplantation
profitieren. Bei Agammaglobulinamie oder CVID bleibt
dieses Verfahren auf bestimmte Einzelfélle beschrankt.

Vor einer Transplantation muss ein geeigneter Spen-
der gefunden werden. Dieser kann in derselben Fa-
milie gefunden werden, aber auch in der Gruppe der
sogenannten Fremdspender, die sich einer Gewebety-
pisierung unterzogen haben. Nur in Ausnahmefallen
wird man das Knochenmark von Mutter oder Vater
verwenden, da dabei die Ergebnisse nicht so gut sind.

(G EETE

Bei der Gentherapie werden dem betroffenen Patienten
Stammzellen aus dem Knochenmark entnommen
und dann wird das kranke durch das gesunde Gen
ersetzt. Anschlieend werden dem Patienten die

korrigierten Stammazellen zuriickgegeben. Das klingt
einfach, ist aber leider recht kompliziert. Wirklich
erfolgreich, und nun auch zugelassen, war das Ganze
bisher nur bei einer bestimmten Form des SCID,
dem Mangel an Adenosindesaminase (ADA). Auch
einige Kinder mit der X-chromosomalen Form des
SCID sowie Kinder mit dem Wiskott-Aldrich-Syndrom
oder den septischen Granulomatosen haben von der
Gentherapie profitiert. Es gab aber zum Teil erhebli-
che Nebenwirkungen im Sinne der Entwicklung von
Leukamien. Daher werden derzeit weltweit neue
Verfahren entwickelt, um die Gentherapie sicherer
zu machen. Bis zu einer offiziellen Zulassung muss
sie als experimentell angesehen werden.

", Ist es notig, zusatzlich Antibiotika
e einzunehmen?

Die Einnahme von Antibiotika wird oft erforderlich
sein, da Immunglobuline nicht automatisch vor jeder
Infektion schiitzen. Bei einigen Immundefekten ist die
vorbeugende Einnahme von Antibiotika - teilweise
sogar lebenslang - die einzige Therapieoption.

Warum geniigt es nicht, ausschlieBlich
e Antibiotika zu nehmen?

Antibiotika werden vorbeugend eingesetzt (Prophyla-
xe), aber auch zur Behandlung (Therapie). Sie kénnen,
prophylaktisch eingesetzt, z. B. bei den septischen
Granulomatosen, relativ guten Schutz gegen Bakterien
und Pilze verleihen; bei Patienten mit einem Antikor-
permangel reichen sie aber nicht aus, um Infektionen,
wie etwa Lungenentziindungen, zu verhindern. Die
Erfahrung zeigt, dass Patienten ohne ausreichenden
Antikorperschutz unter stets wiederkehrenden (rezidi-
vierenden) Infektionen leiden, welche den Kérper zu-
nehmend schwachen und Organschaden hinterlassen.
Die Antibiotikatherapie hilft zudem immer nur kurz-
fristig, nach Absetzen werden die Betroffenen wieder
schnell krank.
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Werden die Bakterien nach langerer und
e immer wiederkehrender Einnahme von
Antibiotika resistent?

Je langer Antibiotika eingesetzt werden, umso groRer
wird die Chance, dass sich Bakterien daran gewdh-
nen, also resistent werden. Wenn es nun trotz einer
Prophylaxe zu einer bakteriellen Infektion kommt,
muss gewdhrleistet sein, dass man immer noch ein
Antibiotikum zur Therapie zur Verfiigung hat. Arztin
oder Arzt mussen also einen klaren Plan haben,
welche Antibiotika zur Prophylaxe und welche zur
Therapie eingesetzt werden.

e Gibt es gegen jeden Keim ein Antibiotikum?

Im Regelfall gelingt es, gegen Bakterien und Pilze ge-
eignete Medikamente zu finden. Problematisch ist aber

die Behandlung sogenannter multiresistenter Bakterien.

Sollte vor der Antibiotikagabe der Keim
e bestimmt werden?

Insbesondere bei Patienten®innen, die haufig Anti-
biotika bekommen, und bei denen, die unter einer
Dauerprophylaxe stehen, sollte frisches eitriges Sekret
immer durch eine Mikrobiologin/einen Mikrobiologen
untersucht werden, da man so das beste Antibiotikum
ermitteln kann.

Was ist der Unterschied zwischen intra-
e muskularer und intravenoser Gabe der
Immunglobuline?

In den Anfangen der Antikorper-Substitution wurden
die Immunglobuline in den Muskel (GesalBmuskel
oder Oberschenkel) gespritzt (= intramuskular, i. m.).
Dabei konnten nur sehr geringe Mengen (z. B. 5 ml
pro Spritze) verabreicht werden und die Behandlung
war dufBerst schmerzhaft. Heute werden Immunglo-
buline in groReren Mengen nur Gber die Vene verab-
reicht (= intravends - i. v.). Dafir missen Patient*innen
eine entsprechende Immundefekt-Ambulanz oder
eine Arztpraxis aufsuchen.
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Wie lange dauert die intravendse
e Behandlung?

Die Infusionsdauer hangt ganz von der Medikamenten-
menge und den verabreichten ml/Minute ab. Bei
Kleinkindern ist die Infusion eventuell bereits nach
einer Stunde beendet. Bei Erwachsenen dauert die
Infusion meist mehrere Stunden. Einige Patient*innen
vertragen das Immunglobulin sehr gut, bei ihnen
kann die Infusionsgeschwindigkeit erhoht werden.
Die Hersteller haben fur jedes Praparat aber eine
Obergrenze festgelegt, die eingehalten werden muss.

e Was ist eine subkutane Therapie?

Bei der subkutanen Therapie werden die lebenswich-
tigen Antikorper mit einer Infusionspumpe direkt
unter die Haut (= subkutan) infundiert. Alternativ
konnen die Praparate auch ochne Pumpe in kleinerer
Menge (z. B. 10 ml) subkutan gespritzt werden
(sogenannte Push-Behandlung). Die Verabreichung
geschieht meist im Bereich der Bauchhaut oder der
Oberschenkel. Nach einer ausfihrlichen drztlichen
Einweisung konnen Patient*innen diese Therapie
selbst zu Hause anwenden - was ein grof3es Plus
an Lebensqualitat bedeutet.

Je nach Hohe der Dosis erfolgt die Infusion einmal
oder mehrmals in der Woche; sie dauert zwischen 60
und 120 Minuten. Die Zeitpunkte der Infusion konnen
individuell in den Tagesablauf eingebaut werden. Die
Infusionspumpe kann man bequem in einem Beutel
oder am Gurtel mit sich tragen, man ist also wahrend
der Behandlung beweglich, kann z. B. kleine Tatig-
keiten erledigen, fernsehen oder auch einfach am
Lieblingsplatz entspannen. Oder man lasst die Infusion
wahrend des Schlafes langsam einlaufen, wenn man
weil3, dass man sich im Schlaf kaum bewegt.



Fithlt man sich bald nach Behandlungsbeginn
besser oder stellt sich eine Besserung erst
spater ein?

Wenn der Korper durch die Substitution mit Immun-
globulinen aufgesattigt ist, also weitgehend normale
IgG-Spiegel erreicht sind, wird sich bald eine Bes-
serung einstellen. Diese zeigt sich an einer Vermin-
derung der Infektionen, oft auch in einer Zunahme
der korperlichen Leistungsfahigkeit. Bei intravendser
Therapie merken aber einzelne Patienten, dass ab
Woche 3 nach einer Infusion die Wirkung langsam
nachlasst. Hier kann der Ubergang auf einen Infusions-
rhythmus alle 3 Wochen helfen.

Bei der subkutanen Therapie sind die Zeitabstande
zwischen den Infusionen geringer als bei der intra-
vendsen Behandlung. Die 1gG-Spiegel schwanken
dann kaum.

Sind bei der Behandlung mit Immunglobu-
linen Nebenwirkungen zu erwarten?

Bei der intravendsen Therapie sind einige Nebenwir-
kungen bekannt, die der behandelnde Arzt oder die
Arztin kennen muss. Sie treten gewohnlich unmittel-
bar wahrend der Behandlung auf. Bekannt sind ,aller-
gische” Reaktionen, Zerstérung roter Blutkorperchen
(Hamolyse), Blutgerinnsel (Thrombosen) und anderes
mehr. Durch die standige Verbesserung der Prdparate
konnten die Nebenwirkungen verringert, aber nicht
vollstandig verhindert werden.

Die subkutane Therapie hat weniger Nebenwirkungen.
Diese betreffen dann auch meist die Infusionsstellen.
Schwellungen entstehen immer, meist fir 1-2 Tage,
bleibende Hautveranderungen (kleine Knotchen,
Hautnekrosen) sind selten.

Wo erfolgt die Behandlung bei intravendser
Therapie?

Der Behandlungsbeginn sollte in einer Klinik unter
der Aufsicht eines erfahrenen Arztes/einer Arztin statt-
finden. Diese werden die ersten Infusionen mit dem
neuen Medikament und dessen Vertrdglichkeit Gber-
wachen. Die Menge des Immunglobulins wird nach
Gewicht und Laborwerten festgelegt. Wird die Infu-
sion mit dem Immunglobulin qut vertragen, kann die
Infusion in der Hausarztpraxis erfolgen.

Eine Vene fir die Blutabnahme zu finden,
bereitet oft groBe Probleme - macht dies
eine intravenose Behandlung unmaéglich?

Wurde erst einmal die Diagnose gestellt, ist die Thera-
pie mit Immunglobulinen zurzeit die einzig adaquate
Behandlungsmaglichkeit und lebensnotwendig. Bei
Erwachsenen wird sich meist eine brauchbare Vene
finden und meistens auch bei Kindern. Einzelne
Patient“innen, so auch manche Séuglinge, haben
zum Teil so schlechte Venen, dass man die subkuta-
ne Therapie empfehlen muss, um die Belastung der
Patient*innen in Grenzen zu halten. Bei sehr kleinen
Kindern kann groRziigig EMLA (Lokalanasthetikum)
eingesetzt werden, was die Einstichstelle betaubt.

Schaden wiederholte Infusionen den Venen?

Wird die Nadel fir die Infusion mit Geschick gelegt,
so werden die Venen auch nicht verletzt. Eine verletz-
te Vene erholt sich zudem im Laufe der vier Wochen
bis zur nachsten Infusion wieder. AuRerdem haben
wir im Regelfall eine groRe Anzahl an geeigneten
Venen, sodass man immer wieder wechseln kann.
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Immunglobuline

Was genau sind Immunglobuline?

Immunglobuline bestehen aus Antikérpern und ge-
horen zu den Proteinen (Eiweil3en). Sie ermdglichen
dem Korper, Infektionen durch Viren oder Bakterien
zu Gberwinden. Immunglobulin G-Antikérper bleiben
viele Jahre verfiigbar und sorgen fir langfristigen
Schutz, die sogenannte humorale Immunitat.

Gibt es Risiken bei der Behandlung mit
Immunglobulinen?

Alle Immunglobulinpraparate werden aus dem Blut
gesunder Blutspender hergestellt, Blut also, das Anti-
korper dieser Spender enthalt. Dadurch lasst sich ein
sehr breites Antikorperspektrum erreichen, welches
dem Empfanger einen guten Schutz gegen Keime und
Erreger bietet. Heute sind die Produktionsverfahren
fur alle Blutprodukte (Plasmapraparate) optimiert und
auf dem neuesten Stand der Technik. Bis das durch
Plasmaspende gewonnene Blutplasma wirklich ver-
wendet wird, durchlduft es verschiedene Stationen.
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Umfangreiche Vorsorgemalnahmen und zahlreiche
Untersuchungen stellen sicher, dass die medizini-
schen Praparate nur in einwandfreier Qualitat beim
Patienten zum Einsatz kommen. Das Paul-Ehrlich-
Institut, als unabhdngige staatliche Behorde, prift
jede Charge auf Qualitat und Sicherheit, bevor es
die Freigabe gibt. Nur Biotherapeutika, die allen
abschlieBenden Anforderungen entsprechen, werden
von der Zulassungsbehdorde freigegeben.

Diese hohen Anforderungen haben dazu gefihrt, dass
es seit mehr als 30 Jahren keine Infektionstbertragung,
insbesondere Hepatitis C, durch IgG-Praparate mehr
gegeben hat.

Welche Unterschiede gibt es bei Immun-
globulinpraparaten?

Die erhaltlichen Praparate unterscheiden sich nur
unwesentlich. lhr Arzt/lhre Arztin wird Ihnen das
richtige Praparat verschreiben.



", Ist es fiir mich/mein Kind wichtig, bei einem

e Hersteller zu bleiben, oder spielt es keine
Rolle, von welchem Hersteller die Medika-
mente kommen?

Das hangt von der Vertraglichkeit ab. Sollten Sie/
lhr Kind das von lhrem Arzt/lhrer Arztin zugewiesene
Praparat qut vertragen, gibt es keinen Grund, zu
wechseln. Sollten jedoch erhebliche Nebenwirkungen
auftreten, ware es ratsam, zu wechseln - natarlich
nur nach Absprache mit Ihrem behandelnden Arzt/
lhrer Arztin. Bei guter Vertraglichkeit wechseln
Patient®innen in der Regel ungern.

Die Vertraglichkeit eines Praparates sollte Vorrang
haben gegeniiber 6konomischen Uberlegungen!
Im Fall von Lieferschwierigkeiten des verschriebe-
nen Praparats muss in Einzelfallen das Praparat
gewechselt werden.

Naturheilkunde

Konnen Naturheilmittel das Immunsystem
e so starken, dass irgendwann keine Immun-
globulin-Infusionen mehr notwendig sind?

Forschung

Inwiefern beschéftigt sich die Forschung

e mit angeborenen Immundefekten? Ist
die Gentherapie ein Thema fiir diese
Krankheitsbilder?

Dass primare Immundefekte im Regelfall erbliche
Erkrankungen sind, ist schon seit Jahrzehnten auf-
grund von Stammbaumanalysen bekannt. Aber erst
durch den konsequenten Einsatz moderner moleku-
larbiologischer Methoden ist es gelungen, bis heute
an die 500 verschiedene Gendefekte zu identifizieren,
die fur PID verantwortlich sein konnen. Die Kenntnis
dieser Genstrukturen war die entscheidende Voraus-
setzung fir die Entwicklung einer Gentherapie, bei
der dann ein krankes durch ein gesundes Gen ersetzt
wird. Primare Immundefekte stehen daher immer
noch ganz im Zentrum der Genforschung.

Medizinische Betreuung

Miissen alle Patienten mit primdren Immun-
e defekten unter der Obhut eines klinischen
Immunologen stehen?

Es gibt keine Mittel aus der Naturheilkunde, die das
Immunsystem derart starken, dass man damit auf
andere MaBnahmen verzichten konnte. Sie sind daher
nutzlos, wahrend die Infusionen mit Immunglobuli-
nen erwiesenermalien wirksam sind.

“? Wir glauben an den Nutzen von alternativen

e Therapien. Konnen die Homoopathie, die
Akupunktur oder pflanzliche Heilmittel etc.
mich/mein Kind heilen?

Bei alternativen oder erganzenden Therapien konnte
bisher nicht gezeigt werden, dass diese in der Lage
waren, einen sinnvollen Beitrag zur Behandlung von
Patienten mit PID zu leisten. Da diese Therapien die
medizinische Behandlung aber auch nicht behindern,
konnen sie begleitend eingesetzt werden.

Die Vielfalt moglicher Komplikationen bei diesem Pa-
tientenkreis ist sehr ausgepragt. Die klinischen Immu-
nologen sind Spezialisten, die potenzielle Signale und
Symptome mit getibtem Auge und speziellen Labor-
untersuchungen friih erkennen. Bei Ihrem Hausarzt/
Ihrer Hausarztin sind Sie vielleicht der/die einzige
Patient/in mit einem PID, somit wird er/sie gerne mit
den Spezialisten an einem Zentrum zusammenarbeiten.
Die dsai gibt Ihnen gerne die Anschrift eines immuno-
logischen Zentrums in lhrer Nahe.
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‘? Mein Hausarzt/meine Hausarztin kennt
e meine Grunderkrankung nicht. Was kann
ich tun?

Normalerweise sehen Arzte und Arztinnen selten
Patienten mit Ihrer Krankheit. Es gibt aber Informa-
tionsmaterial, das dem Arzt/der Arztin helfen wird,
sich damit und mit der anstehenden Behandlung
vertraut zu machen (z. B. www.immundefekt.de).
Sollten Sie dennoch das Gefthl haben, dass es lhnen
oder Ihrem Kind nicht gut geht, so bitten Sie lhren
Hausarzt/Ihre Hausdrztin ganz offen darum, Kontakt
mit einem Zentrum fiir angeborene Immundefekte
aufzunehmen oder Sie dorthin zu Gberweisen.

'? Wissen mein Hausarzt/meine Hausarztin

e und das ortliche Krankenhaus, wie sie mich
richtig behandeln, wenn ich mit Infektionen
zu ihnen komme?

Infektionen, an denen Patient®innen mit primaren
Immundefekten leiden, werden meistens von
gewohnlichen, bekannten Keimen oder Erregern
ausgelost und kénnen mit den gangigen Antibiotika
bekampft werden. Nur selten verursachen exotische
Bakterien oder Pilze Probleme. lhr Hausarzt oder

Ihr Krankenhaus werden daher sicher die richtigen
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Medikamente einsetzen. Bei Zweifeln konnen Sie sich
in eine Immundefekt-Ambulanz Gberweisen lassen.
Hilfreich sein konnen dabei Informationen tber alle
wichtigen Blutwerte, die Medikamente, die federfiih-
rende Klinik und die genaue Diagnose.

Wie oft sollte ich/mein Kind eine
e Immundefekt-Ambulanz aufsuchen?

Wenn Ihr Hausarzt/lhre Hausarztin die Behandlung
ibernommen hat, so ist eine Vorstellung beim Spezia-
listen mindestens einmal im Jahr ratsam, bei be-
stimmten Erkrankungen und Verldufen auch hdufiger.
Dort werden die notwendigen Blutuntersuchungen
vorgenommen und bei Bedarf die Medikamente neu
eingestellt. Bei hartnackigen gesundheitlichen Proble-
men sollten Sie auch zwischendurch lhre Spezialambu-
lanz kontaktieren.



Wenn ich eine Infektion habe: Wie schnell
sollte ich meinen behandelnden Arzt/meine
Arztin aufsuchen?

Suchen Sie lhren Arzt/lIhre Arztin zu einem frihen Zeit-
punkt auf. Der Hausarzt/die Hausarztin sollte sich mit
der Immundefekt-Ambulanz iber diesen Gesichtspunkt
unterhalten, sobald eine Diagnose gestellt wurde. Es
gilt die Regel: Bei einem angeborenen Immundefekt
mussen bei einer bakteriellen Infektion friihzeitig und
gezielt Antibiotika gegeben werden. Die Dosis sollte
ausreichend sein und die Dauer der Therapie ist in der
Regel langer als bei Patient*innen ohne Immundefekt.

Neigen PID-Patient“innen zu Infektionen,
die bei anderen Personen nicht auftreten?

In der Tat konnen bei Patient*innen mit primaren
Immundefekten Infektionen vorkommen, die bei
Immungesunden praktisch nicht anzutreffen sind.
Beispiele:

*  Pneumocystis-jirovecii-Pneumonie bei SCID

* Lungenaspergillose bei septischen Granulomatosen

% Candida-Infektion an Haut, Schleimhduten und
Ndgeln

*  Disseminierte BCG-Infektion (in vielen Landern
wird noch geimpft) bei SCID, septischen Granulo-
matosen oder Defekten der natirlichen Immunitat

* Disseminierte Infektion mit atypischen Mykobak-
terien bei Defekten der natirlichen Immunitat

*  Paralytische Polio nach Lebendimpfung (in vielen
Landern wird noch geimpft) bei Agammaglobuli-
ndmie

Welche speziellen Vorsichtsmanahmen
sollte ich/mein Kind fiir den Fall einer
Wunde/Verletzung (schwer oder leicht)
treffen?

Treffen Sie die allgemeinen VorsichtsmaBBnahmen
einer Wundversorgung: Wunde reinigen und desinfi-
zieren, kleine Verletzungen mit einem Pflaster abde-
cken, damit kein Schmutz in die Wunde kommt und
zu einer Infektion fuhrt. GroRere Verletzungen sollten

arztlich behandelt werden. Eine Tetanus-Impfung ist
nicht notwendig, wenn Patient*innen Immunglobuline
bekommen, da im Immunglobulin bereits hohe Dosen
von Tetanus-Antikorpern enthalten sind. Damit haben
Sie immer einen ausreichenden Schutz.

Sollte ich/mein Kind normale Schutz-
impfungen erhalten?

Patient“innen mit B- oder T-Zell-Defekten sollten
niemals Schutzimpfungen mit Lebendimpfstoffen
erhalten, da diese schwerwiegende Schdden verursa-
chen kénnen. Dies gilt insbesondere fir die BCG-Imp-
fung gegen Tuberkulose sowie die Schluckimpfung
(Polio). Beide Impfungen werden in Deutschland zwar
nicht mehr angewandt, sind aber in vielen anderen
Landern Gblich. Mit den Immunglobulin-Infusionen
erhalten Sie regelmaRig eine ausreichende Menge
an Antikorpern, welche immungesunde Mitmenschen
(Blutspender) nach einer Impfung gebildet haben.

Die Impfung gegen Grippe (Influenza) ist umstritten.
Sie wird zwar bei Immundefekten empfohlen, ihre
Schutzwirkung ist aber fraglich. Der Lebendimpfstoff
gegen Grippe, der in die Nase gespriht wird, darf
bei Patienten mit Antikdrpermangel nicht eingesetzt
werden. Wichtig ist aber, dass sich Ihr Umfeld (Familie)
impfen lasst und so die PID-Patient”innen schitzt.

Patient“innen mit Defekten der Granulozyten oder
des Komplementsystems kénnen weitgehend normal
geimpft werden. Bei Granulozytendefekten sollten nur
BCG und Typhus oral vermieden werden. Bei Komple-
mentdefekten besteht ein hohes Risiko fir Meningo-
kokken-Infektionen, weswegen eine Impfung gegen
diese Erreger zu empfehlen ist, auch wenn das Risiko
damit nicht auf null reduziert werden kann.
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Sollten bestimmte medizinische Eingriffe
vermieden werden?

Manche chirurgischen Eingriffe missen leider sein. Infor-
mieren Sie lhre Arzte und Arztinnen - im Krankenhaus,
Zahnarzt/-arztin, Schularzt/-arztin, etc. - Gber lhre Krank-
heit bzw. die Krankheit Ihres Kindes. Nur so kénnen alle
MalSnahmen richtig getroffen und Risiken abgeschatzt
werden. Besonders vor chirurgischen Eingriffen wird der
Patient/die Patientin genau untersucht und muss frei
von Lungeninfektionen sein. Auch kénnen bei Bedarf
die Dosis an Immunglobulinen erhoht und vorbeugend
Antibiotika gegeben werden.

Welche regelméaBigen Kontrolluntersuchun-
gen sind fiir mich/mein Kind wichtig?

Jede Art der Therapie - sei es die Gabe von Immun-
globulinen oder Antibiotika - sollte arztlich in Bezug
auf Wirkung und Nebenwirkungen Gberwacht werden.
Gegebenenfalls sind Korrekturen nétig. Auch Begleit-
erkrankungen sollten Anlass zu Kontrollen bestimm-
ter Laborwerte geben, z. B.:

* Diabetes mellitus

* Vitamin-B12-Mangel

*  Chronische Durchfalle mit mangelhafter Aufnahme
von Nahrstoffen und Vitaminen (insbesondere den
fettloslichen Vitaminen A, D, E, K)

Bestimmte Komplikationen z. B. an Lunge oder Leber
konnen mit bestimmten bildgebenden Verfahren frith
entdeckt werden, sodass diese in gewissen Abstan-
den regelmafig eingesetzt werden sollten. Endos-
kopische Untersuchungen (Magen-Darm-Trakt oder
Lunge) sollten eher bei bestimmten Fragestellungen
stattfinden als in festen Abstanden. Wenn klinische
Probleme an diesen Organen vorliegen, sind solche
Untersuchungen oft unvermeidlich.
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Soziales - der Alltag

Sollte ich/mein Kind regelmaBig zusatzlich
Vitamine einnehmen?

Es gibt keine Untersuchungsergebnisse, die zeigen,
dass zusatzliche Vitamine Patienten mit angeborenen
Immundefekten helfen. Man kann den normalen
Vitaminbedarf durch regelmaRiges Essen von frischem
0bst und Gemiise decken. Im Sommer tragt die Sonne
zur Bildung von Vitamin D bei (kein Sonnenbrand!).

Eine Infobroschire zu Vitamin D bei primdren Im-
mundefekten kann bei der dsai kostenfrei bestellt
werden. Ein Bluttest bei Threm Hausarzt kann einen
Vitamin-Mangel feststellen.

Sollten wir immer einen gewissen Vorrat
an Antibiotika fiir den Notfall im Haushalt
haben?

Bei einer frischen eitrigen Infektion sollten Sie in je-
dem Fall Ihre Arztpraxis aufsuchen, wo man lhnen ein
Antibiotikum verschreibt. Bei Urlaubsantritt empfiehlt
sich durchaus die Mitnahme eines Antibiotikums.

Immunglobuline sind sehr teure Medika-
mente. Wird die Krankenkasse die Behand-
lung komplett bezahlen?

Wenn eine Indikation besteht, tibernehmen die
Krankenkassen die Kosten. Wichtig ist, dass vor Gabe
der Immunglobuline gut dokumentiert ist, welche Er-
krankung genau vorliegt. Nur wenn der Arzt wichtige
Untersuchungen vergessen hat, kann es Probleme
geben. Die Basis unseres Gesundheitssystems liegt
ja gerade in der Grundversorgung - egal, wie teuer
diese auch sein magq.



Wie weit sollte ich/mein Kind Personen mit

e Husten, Schnupfen und Grippe etc. meiden?
Kann mein Kind den Kindergarten bzw. die
Schule ganz normal besuchen?

Sie konnen alle 6ffentlichen Einrichtungen besuchen.
Es ist jedoch nicht ratsam, Ihr Kind zur Schule oder

in den Kindergarten zu schicken, wenn wissentlich
eine typische Kinderkrankheit ausgebrochen ist. Das
Gleiche qilt auch fir Erwachsene: Meiden Sie Orte
und Anlasse, bei denen bekanntermal3en eine hohe
Ansteckungsgefahr besteht.

Sollten extreme Hygienebedingungen zu
e Hause eingefiihrt werden oder reicht die
normale Hygiene aus?

Fur die meisten PID gilt: Beachten Sie die normalen
HygienemalRnahmen. Bei nicht transplantierten Kindern
oder bei Patient*innen mit septischen Granuloma-
tosen gibt es spezielle Empfehlungen.

Stellen Haustiere eine Gefahr fur die
e Gesundheit dar?

Nicht mehr als fir andere Kinder oder Erwachsene
auch, wenn das Tier sauber gehalten und die Impfun-
gen durch den Tierarzt eingehalten werden.

Ist das Baden in 6ffentlichen Badern, Seen
e oder im Meer maglich?

Ja. Schwimmen macht Spal und belastet den Korper
nicht iber das Maf3. Die meisten Bader sind hygie-
nisch einwandfrei und haben gut chloriertes Wasser.

Geht eine Gefahr von offentlichen Toiletten
e aus?

Es sollten hier die iblichen Hygienebedingungen be-
ricksichtigt werden. Im Einzelfall wird man aber nicht
ausschlieBen konnen, dass die Toilette vorher von
einem Ausscheider von Rota- oder Noroviren benutzt
worden ist. Unbedingt nach Benutzung der Toilette
Hande gut mit Seife waschen! Oft stehen inzwischen
auch Desinfektionsmittel zur Verfiigung.

Sollten wir Gberfiillte Platze wie Theater oder
e Zige im Berufsverkehr meiden?

Das sollte jeder Patient/jede Patientin fiir sich selber
entscheiden. Von Leuten, die standig husten, niesen
oder die Nase putzen, sollte man Abstand halten und
nicht gerade die Stange oder den Griff benutzen, der
vorher von solchen Personen angefasst wurde. Das Tra-
gen von Masken reduziert das Ansteckungsrisiko weiter.

Ist die Beantragung eines Behinderten-
e ausweises sinnvoll? Wo muss der Antrag
gestellt werden?

Ein angeborener Immundefekt berechtigt dazu, einen
Behindertenausweis zu erhalten. Den Grad der Behin-
derung (GdB) kann man in die Steuerkarte eintragen
lassen und bekommt somit einen Behindertenaus-
gleich. Mit einem Behindertenausweis erhalt man
zudem einige wesentliche Verginstigungen in 6ffent-
lichen Einrichtungen. Das gilt auch fir die Eltern eines
betroffenen Kindes. Wenn man den Ausweis nicht
verlangert, verfallt er automatisch. Zur Beantragung:
Fordern Sie beim zustandigen Versorgungsamt den
Antrag fur die Feststellung einer Behinderung und
die Ausstellung eines Behindertenausweises an. Dort
sind auch Broschiiren Gber magliche Vorteile des
jeweiligen GdB erhaltlich.
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Wenn mein Kind an einem PID leidet: Kann

e oder sollte es an allen Schulaktivitaten -
insbesondere den ,,sehr dynamischen” Sport-
aktivitaten wie etwa Fu3ball oder Handball -
teilnehmen?

Kann mein Kind auch zuhause unterrichtet
e werden?

Das Ziel ist: 1hr Kind soll nach seinen Maglichkeiten
ein vollig normales Leben fihren. Oft ist von den
Eltern viel Mut gefordert, das Kind nicht Gber das
MaR zu schonen. Lassen Sie Ihr Kind selbst ent-
scheiden und vertrauen Sie auf die gute Selbstein-
schatzung des Kindes. Mit einem Antikérperman-
gelsyndrom ist man nicht von vornherein von den
,harten” Sportarten ausgeschlossen. Wenn das Kind
dabei Spal findet, so lassen Sie es daran teilneh-
men. Nur wenn z. B. eine Blutungsneigung besteht,
etwa beim Wiskott-Aldrich-Syndrom, muss man -
abhangig von der Thrombozytenzahl - mit dem Arzt
/der Arztin die Einschrankungen besprechen.

22

Fir schwer erkrankte Schiiler kénnen auf Antrag Aus-
nahmegenehmigungen fir einen Unterricht zuhause
erteilt werden. Die Entscheidung fiir eine solche Ge-
nehmigung erteilt die zustandige Schulaufsichtsbe-
horde in Abstimmung mit dem behandelnden Arzt/
der Arztin. Immer sollte friihzeitig das Gesprach mit
den Schulen gesucht werden, um optimale Losungen
gemeinsam zu erarbeiten.

Kann ein Erwachsener mit einem primaren
e Immundefekt normal arbeiten?

In der Regel ja. Es gibt natrlich auch hier Einschran-
kungen. Diese sind jedoch individuell vom einzelnen
Patienten bzw. der Diagnose abhangig.



Muss ich/mein Kind eine spezielle Diat
einhalten?

Soll ich oder mein Kind psychologische
Betreuung in Anspruch nehmen?

Das ist fiir die meisten PID-Patient“innen nicht not-
wendig. Generell sollten Patient*innen mit einem
angeborenen Immundefekt aber auf eine gesunde,
ausgewogene Ernahrung achten.

Kann ich ein normales Intimleben fiihren?

Ja. Es sind keine speziellen VorsichtsmaRnahmen
einzuhalten und primare Immundefekte sind nicht
auf den Partner/die Partnerin Gbertragbar.

Kann ich iiberall hinreisen? Welche Vorsichts-
mafBnahmen sollte ich treffen?

In der Regel spricht nichts dagegen. Wenn Sie jedoch
in ferne Lander reisen mochten, missen Sie vorher mit
lhrem behandelnden Arzt/Ihrer Arztin sprechen. Die
Infektionsgefahr durch verseuchtes Wasser mit Salmo-
nellen und anderen Mikroorganismen ist in heilen
Landern gegeben.

In bestimmten Landern werden Lebendimpfungen, z. B.
gegen Gelbfieber, verlangt. Diese sind fiir Patient*innen
mit B- oder T-Zell-Defekten tabu.

Unser Tipp: Lassen Sie sich von der dsai die dsai-Reise-
broschire zusenden. Darin finden Sie wertvolle Infor-
mationen rund um das Verreisen und fir viele Lander
eine Liste von Fachkliniken, an die Sie sich bei einem
Notfall im Urlaub wenden kénnen.

Das ist gelegentlich sinnvoll. Haufig fihrt die Dia-
gnosestellung zu Rat- und Hilflosigkeit. Man weil}
erst einmal gar nicht damit umzugehen. Viele Fragen
tauchen auf, die oft nur ein Psychologe/eine Psycho-
login beantworten kann. Es ist wichtig, die Krankheit
anzunehmen und zu lernen, damit zu leben.
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UBER dsai e. V.

Seit 1991 ist die dsai e. V., Deutsche Patientenorga-
nisation fir angeborene Immundefekte, ein kompe-
tenter Partner in einem Netzwerk aus Betroffenen,
Spezialisten, Behdérden und Forscherteams. Die dsai
hilft lhnen bei Verdacht auf einen angeborenen Im-
mundefekt gerne weiter.

Defektes Immunsystem?

Starke Patientenorganisation!

Seit mittlerweile 30 Jahren macht sich die dsai stark
fir Menschen mit einem angeborenen Immundefekt:
Sie hilft Patient”innen und deren Angehérigen dabei,
mit der Krankheit besser umgehen zu konnen, pflegt
ein umfangreiches Netzwerk und setzt sich engagiert
dafir ein, dass die seltene Krankheit rechtzeitig diag-
nostiziert und angemessen behandelt wird.

In Deutschland sind erst ca. 5.000 Menschen mit
angeborenem Immundefekt diagnostiziert und
es kann von einer deutlich hoheren Dunkelziffer
ausgegangen werden.
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Der Weg bis zur Diagnosestellung ist fur die Betroffe-
nen jedenfalls meist ein langer Leidensweg und
eine nicht enden wollende Arzte- und Kranken-
haus-0dyssee - und oftmals verbunden mit sozialer
Isolation. Die dsai steht nicht nur Betroffenen und
deren Angehorigen in allen Lebenssituationen bei,
sie hat sich darber hinaus vor allem auch der Aufkla-
rungsarbeit verschrieben und setzt seit vielen Jahren
auf eine umfangreiche, kontinuierliche Presse- und
Medienarbeit.

Zudem macht die dsai sich intensiv dafur stark, die
weltweite Forschung auf dem Gebiet der Immuno-
logie voranzutreiben und weitere Immundefekt-
Ambulanzen an deutschen Kliniken einzurichten. So
haben sich Diagnoserate und Therapiemaglichkeiten
von Patient“innen mit angeborenem Immundefekt
inzwischen entscheidend verbessert.

dsai e. V. ist durch Regionalgruppen in ganz Deutsch-
land vertreten.



Gabriele Griindl, Bundesvorsitzende der dsai

Bei ihrem Sohn Mario wurde im Alter von 14 Monaten
der Immundefekt ,Agammaglobulindmie” zufallig
diagnostiziert. Mario bildet keine Antikorper und muss
sein Leben lang mit Immunglobulinen therapiert wer-
den. Da es vor 30 Jahren fast keine Ansprechpartner
gab, entschloss sich Gabriele Griindl, gemeinsam mit
zwei anderen Familien, einen Verein fur Betroffene
und deren Angehdrige zu grinden. Die meisten Pa-
tienten haben einen steinigen Weg mit Schmerzen,
Sorgen und Angsten hinter sich, bevor die Diagnose
Lmmundefekt” erfolgt.

Gabriele Grindls Engagement steht vor dem Hinter-
grund, anderen diesen Leidensweg zu ersparen und
Arzte, Politiker sowie die breite Offentlichkeit fiir
diese seltene Erkrankung zu sensibilisieren.
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KONTAKT

zur Patientenorganisation dsai

Hochschatzen 5
83530 Schnaitsee

Tel.: +49 8074 8164
Fax: +49 8074 9734

E-Mail: info@dsai.de

Die aktuellen Offnungszeiten der dsai-Bundes-
geschaftsstelle finden Sie unter:

www.dsai.de/ueber-uns/kontakt-und-oeffnungszeiten/

Die dsai auf Social Media
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Adressen aller spezialisierten Immundefekt-
Ambulanzen finden Sie unter:

www.dsai.de
www.find-id.net

In Projektpartnerschaft mit:

Gesund.Leben.Bayern.

Mit freundlicher Unterstiitzung von:

com
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