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O Wie schwer es Betroffene mit autoinflammatorischen Erkrankungen plus

PID von der Diagnose bis zur Behandlung und Therapie haben, bringt Mit-

glied Lisa im folgenden zum Ausdruck. Er spiegelt neben ihrer eigenen Einschéat-

zung der Situation fur die Betroffenen auch die Erfahrungen der Teilnehmerinnen

des Autoinflammationsstammtisches wider.

Autoinflammatorische Erkrankungen
einhergehend mit Immundefekt -
haufiger als ein paar ,Einzelfille”

»Bis vor ein paar Jahren gab es nur wenige Mitglieder
bei der dsai, die an einem Autoinflammatorischen Syn-
drom (AIS) erkrankt waren. Da sich in den letzten Jah-
ren die Anzahl der bekannten autoinflammatorischen
Erkrankungen erhéht hat und diese zwischenzeitlich
auch in der Klassifikation Primarer Inmundefekte auf-
gelistet sind, gibt es, u. a. auch iiber die Inmundefekt-
ambulanzen, immer mehr Patienten mit autoinflamm-
atorischen Erkrankungen bei der dsai. Es wurde
vermehrt der Wunsch nach einer eigenen AlS-Stamm-
tischgruppe gedullert, so dass wir zwischenzeitlich
eine online-Stammtischgruppe fiir autoinflammatori-
sche Erkrankungen ins Leben gerufen haben.

Vormals wirkte das Spektrum der autoinflammatorischen
Erkrankungen bei der dsai (unterschiedlichste Fachdiszipli-
nen, Symptomatik, Schweregrade, ggf. zusatzlich primarer
Immundefekt (PID)) zu heterogen fur eine Stammtisch-
gruppe. Wir haben uns aber schlussendlich bewusst dazu
entschieden, die Breite der Erkrankungssymptomatik vor-
erst fur den Stammtisch beizubehalten, um den bestmdog-
lichen Wissens- und Erfahrungsaustausch auch zwischen
Erfahrungen aus Padiatrie und Erwachsenenmedizin zu ge-
wahrleisten. Bei den ersten beiden Stammtischterminen
war die Verteilung zwischen eigenstandigem AIS und PID
mit AlS/zusatzlicher autoinflammtorischer Symptomaktik
ungefahr ausgeglichen. Eltern von betroffenen Kindern/
Jugendlichen waren bisher nur wenige dabei, weshalb
vor allem die Erfahrungen aus den Erwachsenenambulan-
zen beziehungsweise der Ubergang von der Kinder- in
die Erwachsenenambulanz thematisiert wurde. Vorerst ist
geplant, ca. 3-4 Termine jahrlich altersibergreifend anzu-
bieten.

Autoinflammation - mit Uberschneidung
zu Immundefekten und Autoimmunitdt
Zumindest in der Erwachsenenmedizin werden AIS und
PID leider immer noch viel zu haufig getrennt voneinander
betrachtet. In der Regel werden die AIS Uber eine der we-
nigen Klinikambulanzen aus der Rheumatologie, Dermato-
logie oder auch Neurologie bzw. Nephrologie betreut, die
oftmals keine Immundefektambulanz am Standort haben.
PID werden in der Erwachsenenmedizin jedoch meistens
uber Immundefektambulanzen und seltener aber nieder-
gelassene Immunologen oder Hamatologen betreut. Die
Erfahrung aus den Stammtischen der letzten Jahre zeigt,
dass es viele Patienten mit PID gibt, die zusatzlich autoin-
flammatorische und/oder autoimmune Symptomatiken
aufweisen. Auch AIS mit Hinweis auf PID und Autoimmuni-
tat kommen bei der dsai vor.

Interdisziplindres Wissen von und
Austausch zwischen Behandelnden
unzureichend

Die Erfahrung aus der Patientenbetreuung (hdufig Univer-
sitatskliniken) zeigt jedoch, dass trotz Literatur oftmals
nicht ausreichend Wissen wber die zwischenzeitlich be-
kannten Uberschneidungen von PID, AIS und Autoimmuni-
tat vorhanden ist (vgl. Find-ID zu Autoinflammatorischen
Erkrankungen aus 2022, Klassifikation Primdrer Immunde-
fekte (IUIS 2022)). Auch die Kompetenz und das Wissen
uber AIS in Immundefektambulanzen bzw. PID in den Am-
bulanzen mit AIS-Schwerpunkt ist fur eine interdisziplinare
Behandlung oft nicht hinreichend vorhanden. Des Weite-
ren kennt man sich in den meisten AIS-Ambulanzen nur
mit ,einer Hand geldufiger AIS” aus, was der Entwicklung
und dem Wissensstand der letzten Jahre inklusive der rele-



vanten Laborwerte teilweise weit hin-

terherhinkt. Differenzialdiagnosen so-

wie die Werte Serum Amyloid A, NF-kB,

II-18 oder S100A8/A9 finden bei den we-

nigsten Betroffenen in der AlS-Diagnostik
ausreichend Beachtung. Die Erfahrung

zeigt, dass Betroffene mit seltenen AIS

oder GOF-Mutationen (Gain-of-function-
Mutation) sowie Patienten, bei denen trotz

Verdacht noch keinerlei Genetik eines AIS
nachgewiesen werden konnte, bisher nicht
ausreichend oder tberhaupt nicht behandelt/
betreut werden. Erganzend fallt auf, dass ein

nicht unerheblicher Teil an Stammtischteilneh-
menden neben einem PID auch von autoinflamm-
atorischen und/oder autoimmuner Symptomatik
berichtet, die oftmals nicht ausreichend abgeklart
wird. Austausch zwischen den Behandelnden der bei-
den Schwerpunktbereiche AIS und PID gibt es offen-
sichtlich viel zu wenig - Leidtragende sind vor allem die
Patienten mit interdisziplindren Erkrankungsbildern.

Waisen der Medizin - die ultraseltenen
wEinzelfille“, die so selten gar nicht
sind...

Die Konsequenz der fachlichen Ausrichtung hinsichtlich
Spezialisierung mit fehlendem interdisziplinarem Wissen
bekommen vor allem diejenigen Patienten zu spuren, die
sowohl von einem Immundefekt als auch von einer auto-
inflammatorischen Erkrankung betroffen sind, was in der
Realitat oft noch durch Autoimmunerkrankungen erganzt
wird. Da auf der einen Seite das Wissen und die Kompe-
tenz fehlt, wird entweder versucht, den Patienten andere
Ambulanzen nahezulegen oder es findet aufgrund von
fehlendem Wissen nur eine eingeschrankte Diagnostik,
Behandlung und Kontrolle statt. Viele dieser Betroffenen,
die als ,Einzelfalle” benannt werden, weisen jedoch ver-
dachtig ahnliche interdisziplindre Krankengeschichten auf.
Daher ist diese Einstufung aufgrund der verhaltnismalSig
grofRen Anzahl ahnlicher Falle zumindest kritisch zu hinter-
fragen. Viele dieser sogenannten ,Einzelfalle” tingeln ge-
zwungenermalSen auf der Suche nach einem Behandeln-
den (Zentrum) seit Jahren als ,Waisen der Medizin” durch
die Bundesrepublik und sammeln Termine in den unter-

schiedlichsten Facharztpraxen und Klinikambu-
lanzen, als musste ein Stickeralbum gefillt wer-
den. Dass dies nicht effizient sein kann, liegt
auf der Hand.

Behandlung funktioniert nur,
wenn es einen libergeordneten
»Kiimmerer“ mit umfassender
Fachkenntnis gibt
Einhergehend mit der Anzahl an Vorstellun-
gen an unterschiedlichen Standorten sum-
mieren sich die Arztbriefe und Laborwerte.
Hier Ubersicht zu behalten ist selbst fir die
Betroffenen schwierig, aber fur Arzte -
selbst fir Hausarztpraxen - fast unmaglich.
Aufgrund der Vielzahl an Symptomen bzw.
Erkrankungen ist die Zuordnung von Symp-
tomen zu ihren jeweiligen Erkrankungen
nicht immer maglich; wenn dann noch -
was bei Immundefekten haufiger der Fall ist
- manches anders ist, als es in der medizini-
schen Standardliteratur gelehrt wird, wird es
selbst fur erfahrene Facharzte knifflig. Zu
nennen sei hier exemplarisch, dass CRP im
Falle von Entzindungen/Infekten nicht bei
allen Betroffenen mit PID ansteigt.

Daher, aber auch aufgrund der nicht aus-

reichenden Kompetenz im Bereich Immu-

nologie und Autoinflammation, schlei-

chen sich mitunter ungewollte Fehler in

Arztbriefe, es kommt zu falschen Diagno-

sen, Schlussfolgerungen und widersprichli-

chen Arztbriefen, was im weiteren Verlauf schwer zu eli-

minieren ist. Des Weiteren gehen relevante Diagnosen in

den Dokumentenstapeln und aufgrund der Vielzahl an Be-

handlerwechseln unter oder werden mangels Fachkennt-
nis als nicht relevant eingestuft.

Es ist offensichtlich, dass es ohne die Lotsenfunktion bei
diesen seltenen, interdisziplinaren Fallen nicht funktionie-
ren kann. Und trotzdem ist genau dies leider meistens
Realitat.
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Von Seiten der Immundefektambulanzen und spezialisier-
ten AIS-Ambulanzen wird nicht ausreichend erkannt, dass
der Wissensstand zwischen ihnen und den nicht speziali-
sierten Arzten ohne diese Fachkenntnis - vor allem auch
den Hausarztpraxen - immer weiter auseinandergeht und
daher die Koordination, Betreuung und Diagnostik aufser-
halb dieser Spezialzentren oftmals nicht geleistet werden
kann. Eine fachibergreifende Behandlung, sowohl von PID
als auch von AlS, aber erst recht fur die kombinierte Falle,
benotigt interdisziplinare immunologische und autoin-
flammatorische Fachkenntnis sowie eine verbessere Wis-
sensvermittlung an arztliche Kolleginnen.

Patienten werden zum ,,Experten® -
Fachbroschiiren nicht ausreichend
werlgeschditzt

Aufgrund dieser Diskrepanzen und vieler offener Fragen
wird ein Teil der Patienten tber die Jahre selbst zum ,Ex-
perten” der eigenen Erkrankung. Leider wird dieses Wis-
sen, U.3. auch Hinweise auf Vermerke in Arztbriefen oder

in immunologischen bzw. autoinflammatorischen Fachbro-
schiren aufgrund von Unbekanntheit, von vielen Behan-
delnden nicht ausreichend wertgeschatzt oder akzeptiert.
Die Nichtbeachtung hat jedoch Folgen fur den weiteren
Erkrankungsverlauf sowie im Falle von Infekten/Schiben,
die auler der Norm verlaufen. Haufig sind die Betroffenen
Uberwiegend auf sich alleine gestellt und erhalten auch
bei Verschlechterung keine ausreichende arztliche Unter-
stitzung. Des Weiteren sind viele Betroffene aufgrund un-
zureichender Behandlung nur noch eingeschrankt oder
Uberhaupt nicht mehr berufstatig.

Das Ziel muss daher eine Verbesserung in der Diagnostik
und Behandlung in einer Spezialambulanz sein. Hierfur be-
notigt es vor allem Veranderung, Respekt, Ehrlichkeit, Ver-
trauen, Kommunikation, Unterstitzung, Fachwissen und
kritisches Hinterfragen von allen Beteiligten. Nur gemein-
sam ist es moglich, diesen Weg erfolgreich zu gestalten."

Lisa, Mitglied




