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Mukoviszidose - Das Wichtigste in Kirze

Definition:

Mukoviszidose (cystische Fibrose, CF) ist eine angeborene Stoff-
wechselerkrankung. Sie beruht auf Fehlern im sogenannten CFTR-
Gen (CFTR = Cystic Fibrosis Transmembrane Conductance Regula-
tor). Dieses bildet einen lonenkanal, der den Salzhaushalt des
Kérpers reguliert. Durch die Fehler im Gen entsteht bei Menschen
mit Mukoviszidose zdher Schleim, der verschiedene Organe verstop-
fen und so ihre Funktion beeintrachtigen kann.

Betroffen sind vor allem:
« Lunge

« Bauchspeicheldriise
 Leber

 Fortpflanzungsorgane
e Darm

Es sind mehr als 2.400 verschiedene Veranderungen des CFTR-Gens
bekannt. Allerdings fiihrt nur ein kleiner Teil davon auch tatséchlich
zum Ausbruch von Mukoviszidose.

Verbreitung:

Mukoviszidose ist vergleichsweise selten, zahlt in Westeuropa und
Nordamerika aber dennoch zu den haufigeren Vertretern unter den
Erbkrankheiten.In Deutschland sind derzeit rund 6.500 Menschen
mit Mukoviszidose registriert, wobei die tatsédchliche Anzahl ver-
mutlich etwas hoher liegt.
Symptome der Lunge:

« anhaltender chronischer Husten

« erhohte Schleimproduktion

« pfeifende Atemgerausche

« chronische Nasennebenhdhlenentziindungen und

« wiederholt auftretende Lungenentziindungen.

Weitere mogliche Symptome:
« Durstgefiihl
* Kopfschmerzen
» Schwindel
e Muskelkrampfe
« Verdauungsprobleme
« starkes Untergewicht
« Wachstumsverzdgerungen bei Babys und Kleinkindern

HELMHOLTZ
MUNIC (Fortsetzung auf der Riickseite)



Risikofaktoren:

Mukoviszidose ist eine autosomal-rezessive Erbkrankheit. Sie wird
also unabhangig vom Geschlecht vererbt und kommt nur dann zum
Ausbruch, wenn das Erbgut eines Menschen zwei Kopien des defek-
ten CFTR-Gens aufweist. In Deutschland ist etwa einer von 25
gesunden Menschen Trager des Mukoviszidose-Gens und kann
dieses, meist ohne es zu wissen, weitervererben.

Diagnose:
Die Diagnose der Mukoviszidose ist bislang ziemlich aufwendig
und erfolgt stufenweise:

« Familienanamnese und Analyse auftretender Symptome

» SchweiBtest

* Gentest

Beim Neugeborenenscreening auf Mukoviszidose kann die
Krankheit mittels IRT- (= Immun-reaktives Trypsinogen) und PAP (=
Pankreas-assoziiertes Protein)-Test und einem CFTR-Gentest fest-
gestellt werden.

Therapie:
Der urséchliche Gendefekt ist bislang nicht heilbar. Die Behandlung
der Symptome steht im Vordergrund:

« Inhalationstherapie mit verschiedenen Wirkstoffen (z.B. zur
Schleimldsung, zur Erweiterung der Atemwege, Antibiotika)

« Atemphysiotherapie und Sport

« gezielte Ernahrungstherapie

 Lungentransplantation

« Behandlung eventueller Folgeerkrankungen wie z.B. Diabetes,
Lebererkrankungen oder Osteoporose

Einige bestimmte CFTR-Mutationen konnen mit den zugelassenen
Medikamenten lvacaftor, Tezacaftor und Lumacaftor behandelt
werden, die die Funktion der fehlerhaften lonenkanile wiederherstel-
len bzw. verstarken konnen. Das neueste zugelassene Mukoviszi-
dose-Medikament ist eine Dreifach-Kombination der Korrektoren
Tezacaftor und Elexacaftor mit dem CFTR-Verstarker lvacaftor. Mit
den unterschiedlich kombinierten Wirkstoffen gibt es inzwischen fir
rund 90 % der Mukoviszidose-Patient:innen eine geeignete Therapie.

Aufgrund der verbesserten Behandlungsmaglichkeiten und der fri-
heren Diagnostik hat sich die Prognose fiir Mukoviszidose-Betrof-
fene in den letzten Jahren stetig verbessert. Im Durchschnitt errei-
chen die Betroffenen heute ein Lebensalter von liber 50 Jahren.
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