Kontakt zur dsai

Seit 1991 ist dsai e. V., Patientenorganisation fiir angebo-
rene Immundefekte, ein kompetenter Partner in einem
Netzwerk aus Betroffenen, Spezialisten, Behérden und
Forscherteams.

Die dsai hilft lhnen bei Verdacht auf eine auto-
inflammatorische Erkrankung gerne weiter:

dsai e.V. | Hochschatzen 5 | 83530 Schnaitsee
Tel.: +49 8074 8164 | Fax: +49 8074 9734
E-Mail: info@dsai.de

www.dsai.de

Das Team der dsai-Geschaftsstelle
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Defektes Immunsystem?
Starke Patientenorganisation!

Weitere Informationen und
Publikationen finden Sie unter
www.dsai.de
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Adressen aller spezialisierten Immundefekt-
Ambulanzen finden Sie unter:
www.dsai.de/immundefekte/ambulanzen
www.find-id.net
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Defektes Immunsystem?
Starke Patientenorganisation!

Diagnose:
Autoinflammatorische
Erkrankungen




Leitsymptom
* Rezidivierendes FIEBER

* Unklare systemische INFLAMMATION
(haufig begleitet von Hautsymptomen)

Liebe Kolleginnen und Kollegen,

insbesondere bei Kindern ist Fieber ein hdufiges Symptom
von Infekten. Dennoch kann rezidivierendes Fieber ohne
erkennbare Ursache auch Ausdruck eines Fiebersyndroms
sein. Diese Erkrankungen werden mittlerweile unter dem
Oberbegriff ,, Autoinflammatorische Erkrankung” zusammen-
gefasst, da nicht alle mit dem Leitsymptom Fieber einhergehen.

Die autoinflammatorischen
Erkrankungen

sind durch systemische Inflammationsvorgange gekennzeich-
net, die unbehandelt oftmals zu irreversiblen Organschaden
fiihren. Ausgeldst ist diese Inflammation oft durch genetisch
bedingte Storungen im angeborenen Immunsystem. Die Er-
krankungen zeigen hdufig einen schubweisen Verlauf. Ein
GroBteil der Erkrankungen tritt erstmalig im Kindesalter auf,
aber auch ein Beginn erst im Erwachsenenalter ist maglich.
Fir viele der Erkrankungen stehen mittlerweile zielgerichtete
Therapieoptionen zur Verfigung.

Oft ist die differentialdiagnostische Abgrenzung zu anderen
Erkrankungen anfangs schwierig (Infektionserkrankungen,
chronisch entzindliche Haut- oder Darmerkrankungen,
Malignome). Dieser Flyer soll Ihnen einen Uberblick iber
die Symptome von autoinflammatorischen Erkrankungen
geben und als Anleitung zur initialen Diagnostik dienen.

thr PD Dr. med. Henner Morbach

Sprecher des Zentrums fiir Primdre Immundefekte
und Autoinflammatorische Erkrankungen (ZIDA)
Universitatsklinikum Wirzburg

Klinische Hinweise

Fieber und Inflammation

Fieber ohne Erregernachweis
Periodische Fieberschiibe/
persistierend subfebrile Temperaturen
Kalteindizierte Fieberschiibe

Unklar erhohte Entzindungswerte

Hauterscheinungen

Urtikarielle, makulo-papul6se oder
pustulose Exantheme; Erytheme
Periorbitales Odem

Pannikulitis und Lipodystrophie

Fasziitis

Pyoderma gangraenosum, Sweet-Syndrom,
Akne und suppurative Hiradrenitis

Livedo reticularis, Chilblains, akrale Nekrosen
Aphten (enoral, genital)

Oorganmanifestationen

Serositis (Peritoneum, Perikard, Pleura)
Konjunktivitis

Arthritis/Osteomyelitis

Aseptische Meningitis/Innenohr-Schwerharigkeit
Tonsillitis

Lymphadenopathie

Amyloidose (Niere, Darm)

Familienanamnese

@ Www.dsai.de/publikationen/broschueren-und-flyer/

Herkunft

Frihe Dialysepflichtigkeit (Amyloidose)
Innenohr-Schwerhorigkeit

Unklares Fieber und/oder Hauterscheinungen
Aphten (enoral, genital)

Kennen Sie schon den dsai-Leitfaden
»,Diagnose: Angeborener Immundefekt”?

Wegweisende Diagnostik

+/ Die Aufzeichnung der Symptome in einem Symptom-
kalender ergibt wichtige Hinweise und ist neben der
Labordiagnostik unerlasslich.

«/ In der (differential-) diagnostischen Aufarbeitung ist
der Ausschluss anderer Ursachen fir Fieber/Inflammation
wichtig: Insbesondere Infektionen und Malignome missen
als Ursache ausgeschlossen werden.

+/ Die Labordiagnostik dient dem Nachweis einer unkontrol-
lierten Inflammation (z. B. deutlich erhohtes CRP bei Fieber-
schub, ggf. erhohte Entziindungsparameter im fieberfreien
Intervall) und der Klassifizierung der Inflammationsreaktion
(z. B. hohes Ferritin/niedriges Fibrinogen bei HLH/MAS).

«/ Entziindungsparameter missen nicht anhaltend erhéht sein.
Eine Untersuchung im Fieberschub und im fieberfreien
Intervall ist zu empfehlen (anhaltende subklinische
Inflammation?).

Basisdiagnostik

% (Manuelles) Differential-Blutbild

% (RP, Blutsenkungsgeschwindigkeit

% Ferritin, Fibrinogen

% Zellzerfallsparameter (LDH, Harnsdure),
Leber-/Nierenwerte

% Immunglobuline (IgA, 1gG, IgM, IgE, IgD)

* Urinstatus

Erweiterte Diagnostik

% 5100 A8/9 (MRP8/14, Calprotectin)

* Serum-Amyloid A

% Bildgebung (Sonographie Abdomen, Echokardiographie,
Rontgen-Thorax, MRT)

% Humangenetische Diagnostik (z. B. NGS-Paneldiagnostik)

@ Entsteht nach Priifung der oben dargelegten Punkte der
Verdacht auf das Vorliegen einer autoinflammatorischen
Erkrankung, empfehlen wir die Kontaktaufnahme zu
einer spezialisierten Ambulanz/einem Zentrum.




