ALPS I

Autoimmun Lymphoproliferatives Syndrom I

Wir sind Birgit und Henry Nuxoll und wollen von unserem Sohn Fynn berichten, der mit einem sehr seltenen Immundefekt
geboren wurde. Fynn kam am 17.02 98 mit Kaiserschnitt zur Welt. Zundchst entwickelte er sich unauffdllig, ohne Erkrankungen.
Als Fynn ein 3 Jahr dlt war, wurde ihm aufgrund einer hartickigen Erkaltung dann das erste Mal ein Anttibiotikum verdbreicht.
Sein erster Winter war gepragt durch stindig wiederkehrende Atermwegsinfektionen, die erst durch die Gabe von Antibiotika
abklang. Zudem bemerkten wir Weihnachten 98 das Fynns Lymphdriisen am Hals extrem angeschwollen waren. Im folgenden
Sommer ging es unserem Sohn sehr gut. Dennoch nahmen die Schwellungen hicht ab. Die behandelnden Arzte mafen diesem
Symptom jedoch keine besondere Bedeurtung zu.

Mit dem Beginn des Herbstes verschlechterte sich Fynns Zustand nach dem bekannten Muster: Es begann mit einem
gewdhnlichen Husten, der sich schnell zu einer Bronchitis entwickelte. Daraufhin wurde er zundchst mit konventionellen Mitteln
behandelt, bis dann doch Anttibiotika verabreicht wurde. Kurz nach Abklingen der Symptome infizierte er sich dann meist erneut.
Im Februar 2000 machte eine Lungenentziindung einen Krankenhausaufenthalt fiir unseren Sohn erforderlich. Die Arzte
vermuteten friihkindliches Asthma und fiihrten die vergraBerte Milz und die stindig geschwollenen Lymphdriisen auf die Infekte
zuriick. Im Friihsommer des gleichen Jahres erkrankte unser Junge binnen sechs Wochen dreimal an Scharlach. Da Fynns
bisherige Arzte sich unserer Meinung nach zZuwenig urstichlich mit seinen Problemen auseinander setzten und die stéindige
Behandlung mit Antibiotika uns besorgte, wechselten wir zu einer Arztin, die auch tiber homdopathische Kenntnisse verfiigt. Unser
mittlerweile zweijchriges Kind reagierte zunéichst sehr positiv auf die homéopathischen Mittel und blieb tiber Monate gesund.

Im September 2000 mussten wir dann mit Fynn erneut das Krankenhaus aufsuchen. Er hatte hohes Fieber und derart
vergrderte Organe (Milz, Leber, Driisen), dass es ihm nicht maglich war aus dem Stand einen Gegenstand auf zuheben Nach drei
Tagen Klangen die Symptome ab und Fym konnte die Klinik verlassen. Uns teilte man miindlich- einen schriftlichen Bericht
erhielten wir erst 15 Monate spdter - mit, dass eine EBV Infektion (Pfeifferschens Driisenfieber) die Ursache der Erkrankung sei.
Uber ein Jahr blieb Fynns Zustand zundchst stabil. Einzig auffllig waren seine groien Lymphdriisen am Hals. Ende August 2002
héuften sich erneut Infektionen. Fynn fieberte bis zu 40 © und insbesondere seine Milz war stark vergriBert. Unsere Arztin
veranlasste eine Blutanalyse und war beim Ergebnis ratlos, zeigte es doch eine akute EBV Infektion nebst verminderten IGG und
IGM-Werten. Dies hdtte so, ein Jahr, nachdem vom Krankenhaus eine EBV-Infektion diagnostiziert worden war, nicht der Fall
sein konnen. Fynns Zustand verschlechterte sich derweil zusehends. Am 4. November 2001 bringen wir ihn erneut ins
Krankenhaus. Der Verdacht auf Leukdmie wird geduBert. Als man endlich den verschollenen Entlassungsbericht vom September
2001 findet, Kldrt sich der Sachverhalt ein wenig auf. Fynn war damals gar nicht am Pfeifferschen Driisenfieber erkannt sondern
ein Virus war fiir den Infekt verantwortlich. Dafiir wird fiir seinen akuten Zustand eine EBV-Infektion bestdtigt. Weitere
Untersuchungen belegen einen IGG -Subklassendefekt.

Zu Weihnachten 2001 erhatten wir dann die Diagnose: CVID. Bis zum Beginn der Therapie mit Immunglobulinen vergehen aber
noch Wochen. Fynn braucht wochentlich Tmmunglobuline und unser Arzt empfiehlt uns eine Uniklinik auf zusuchen. Wir beginnen
uns mit der Krankheit unseres Kindes auseinander zusetzen und stoen auf die DSAL. Auf deren Rat suchen wir im Mai 2002
erstmalig den Kontakt zu Dr. Niehues in Diisseldorf. Dieser erklart uns zundchst, dass CVID ein weitgefasster Oberbegriff ist.
Weitere Blutanalysen und -Kontrollen sowie eine Driisenbiopsie lassen zundchst eine  Haufung .doppelt negativer T-Zellen'
erkennen und fiihren letztendlich zur Diagnose von ALPS T. Eine anschlieflende humangenetische Untersuchung ldsst einen
Gendefekt aus der viterlichen Vererbungslinie erkennen. Das Besondere an seiner Form von Alps T sind die stark erniedrigten
Tmmunglobulin - Werte.
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ALPSI bedeutet fiir Fynn und uns insbesondere: immer wieder anschwellende Lymphdriisen mit Einlagerung der Doppelt negativen
T-Zellen. Ein erhohtes Risiko von Krebs ist dadurch gegeben. Bei extremer Ausprdgung wird Cortison verabreicht. Die subkutane
Gabe von Immunglobulinen wird beibehalten Wir fahren dlle drei Monate zur Kontrolle nach Diisseldorf. Es wird regelmiBig eine
Sonographie der Lymphdriisen, der Milz sowie der Leber durchgefiinrt. Fynn geht es hewte gut. Seine Infektanfdlligkeit hat stark
abgenommen. Mit Beginn des Herbstes ist eine Veergrderung der Lymphdriisen, speziell am Hals zu beobachten.

Fynn hat noch eine zweijdhrige Schwester, bei der kein Immundefekt festgesteltt wurde. Wir wiirden uns sehr freuen

eine Familie kennen zu lernen, die ebenfalls von ALPS I betroffenist.
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