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MUKOVISZIDOSE -
WAS ELTERN DARUBER
WISSEN SOLLTEN

LIEBE ELTERN,

Ihr Kind hat Mukoviszidose oder es besteht der Ver-
dacht darauf. Vermutlich sind Sie nun verunsichert und
besorgt. Diese Information soll Ihnen helfen, sich mit
diesem seltenen Krankheitsbild vertraut zu machen.

Auf einen Blick: Mukoviszidose

m In Deutschland leben etwa 8000 Menschen mit
dieser angeborenen Stoffwechselkrankheit.

m Die DrUsen im Korper bilden einen dickflissigen
Schleim. Organe wie Lunge oder Bauchspeichel-
druse werden dadurch dauerhaft geschadigt.

m Anzeichen kénnen sein: stéandiger Husten, Atem-
not, wiederkehrende Infekte, Untergewicht, Bauch-
schmerzen, fettige Stuhle, verzégertes Wachstum.

m Seit 2016 gibt es den Test auf Mukoviszidose
beim Neugeborenen-Screening. Der sogenannte
SchweilStest beweist in der Regel die Erkrankung.

m Mukoviszidose ist bislang nicht heilbar. Fachleute
empfehlen aufgrund der vielfaltigen Beschwerden
eine lebenslange Betreuung in einer spezialisier-
ten Mukoviszidose-Einrichtung.

m Behandlungsmdglichkeiten sind zum Beispiel: ka-
lorienreiche Erndhrung, Inhalationen, Physiothe-
rapie, Medikamente, Sport.

» DIE ERKRANKUNG

Die Mukoviszidose — auch Cystische Fibrose (kurz:
CF) —ist eine erbliche Stoffwechselerkrankung, die le-
benslang bestehen bleibt. Sie wird bei etwa 3300
Neugeborenen jedes Jahr in Deutschland festgestellt.
Die Eltern sind in der Regel nicht erkrankt. Sie tragen
neben der gesunden Erbanlage aber immer auch die
kranke in sich. Wenn beide Eltern gleichzeitig die
kranke weitervererben, bekommt das Kind Mukoviszi-
dose. Rein rechnerisch gesehen ist 1 von 4 Kindern
von Eltern mit kranken Erbanlagen betroffen.
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Normalerweise bilden die Driisen in Organen wie
Lunge oder Bauchspeicheldriise einen dinnfliissigen
Schleim. Bei Mukoviszidose ist das anders: Der
Schleim ist zah und klebrig. Er verstopft die Driisen und
[&uft nicht mehr ab. Es kommt zu immer wiederkehren-
den Entziindungen. Die Organe kénnen nicht mehr
richtig arbeiten.

» ANZEICHEN UND BESCHWERDEN

Die Krankheitszeichen sind von Kind zu Kind unter-
schiedlich ausgepragt. Auch wie die Krankheit verlau-
fen wird, lasst sich nicht vorhersagen. Manche Neu-
geborene haben einen Darmverschluss durch
klebrigen Stuhl. Manchmal fallt den Eltern beim Kus-
sen ihres Kindes auf, dass der Schweil} salziger als
Ublich schmeckt. Die meisten Kinder entwickeln in den
ersten Lebensjahren Auffalligkeiten. Haufig sind die
Kinder anfallig fur Infekte. Sie sind untergewichtig,
wachsen nicht so gut und sind korperlich weniger be-
lastbar. Oft haben sie auch Probleme mit der Verdau-
ung. Im Einzelnen kénnen auftreten:

m Lunge und Bronchien: stéandiger Husten, Auswurf,
wiederholte Atemwegsinfekte, Lungenentziindungen

m Bauchspeicheldriise und Darm: Bauchschmerzen,
Verdauungsstérungen, fettiger Stuhl, Vitaminmangel,
Untergewicht, verzégerte korperliche Entwicklung

m Schweildriisen: ungewohnlich salziger Schweil3;
Schlappheit durch Salzverlust, besonders bei Fie-
ber und kdrperlicher Betatigung

m Nase und Nasennebenhodhlen: haufige Entzin-
dungen, behinderte Atmung

Die Erkrankung schreitet mit der Zeit fort. Mit guter Be-
handlung erreichen viele heute das Erwachsenenalter
und werden 40 Jahre und alter. Bei Frauen ist die
Fruchtbarkeit herabgesetzt, sie kdnnen aber generell
schwanger werden. Manner sind oft zeugungsunfahig.
Mukoviszidose wirkt sich nicht auf die Intelligenz der
Betroffenen aus. Sie ist auch nicht ansteckend.
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» UNTERSUCHUNGEN

Seit Herbst 2016 empfehlen Fachleute den Test auf
Mukoviszidose beim erweiterten Neugeborenenscree-
ning. Ist das Ergebnis auffallig, erfolgt der sogenannte
Schweiltest, um Mukoviszidose nachzuweisen. Auch
bei alteren Kindern mit Verdacht auf Mukoviszidose
sollte dieser erfolgen. Beim Schweilltest regt ein Me-
dikament, das in der Regel auf den Unterarm aufge-
tragen wird, die Schweifl3bildung an. Nach etwa einer
halben Stunde kann der Ubermafige Salzgehalt im
Schweil® zuverlassig festgestellt werden. Ist der Salz-
wert erhoht, wird der Test zur Kontrolle wiederholt.

Um die Diagnose zu bestatigen, kann das Blut |hres
Kindes auf die veranderte Erbanlage getestet werden.
Manchmal priifen Arztinnen und Arzte mit weiteren
Untersuchungen die Funktionen der Lunge und der
Bauchspeicheldrise oder die Besiedlung mit Erregern.

» BEHANDLUNGEN

Bislang ist die Erkrankung nicht heilbar. Durch ver-
schiedene Behandlungen lassen sich Beschwerden
lindern oder hinauszdgern. Ein friher Behandlungsbe-
ginn kann die korperliche Entwicklung der Kinder ver-
bessern. Das erhoht die Aussicht auf ein langeres und
gesunderes Leben. Die Lebenserwartung von Patien-
tinnen und Patienten mit Mukoviszidose steigt dadurch
stetig an.

Die vielfaltigen gesundheitlichen Schwierigkeiten er-
fordern eine lebenslange und umfassende Betreuung.
Fachleute empfehlen die Betreuung durch ein Team
aus mehreren Spezialistinnen und Spezialisten in
einem Mukoviszidose-Zentrum. Trotz allem soll ver-
sucht werden, dass das Kind so normal wie mdglich
lebt und aufwachst.

» MEHR INFORMATIONEN

Quellen, Methodik und weiterfiihrende Links

Einige Behandlungen erfolgen nach Bedarf. Viele
kommen ein- oder mehrmals taglich zum Einsatz und
werden moglichst in den Alltag einbezogen:

m Eine kalorienreiche Ernahrung mit viel Fett und Ei-
weild sowie Vitaminen ist wichtig. Bei den Mahlzei-
ten helfen Medikamente, besser zu verdauen.

m Tagliche Inhalationen mit Medikamenten und
Atemubungen unterstitzen die Lungenfunktion.

m RegelmaRige Bewegung und Sport helfen die Ge-
sundheit weiter zu verbessern.

m Bei Infektionen kdnnen Medikamente wie Antibio-
tika erforderlich sein.

m Je nachdem, welche Organe noch betroffen sind,
gibt es weitere Behandlungsmaglichkeiten.

Derzeit prifen Studien verschiedene Medikamente, um
gezielt die Ursache der Mukoviszidose zu behandeln.
Einige sind bereits zugelassen. Fragen Sie das Be-
handlungsteam.

> WAS SIE SELBST TUN KONNEN

m Lassen Sie lhr Kind in einer spezialisierten Muko-
viszidose-Einrichtung betreuen. Nehmen Sie dort
Schulungen, Beratungs- und Kontrolltermine wahr.

m Sie erhalten viele Informationen. Fragen Sie — auch
wiederholt — nach, wenn Ihnen etwas unklar ist. Las-
sen Sie sich die Informationen schriftlich mitgeben.

m Oft ist der Austausch mit anderen Betroffenen hilf-
reich. Kontakte zu anderen Eltern erhalten Sie liber
Selbsthilfeorganisationen.

m Haben Sie Fragen zur Vererbung der Krankheit
oder méchten Sie lhr Blut oder das lhres Kindes
auf veranderte Erbanlagen testen, informieren Sie
sich in einer humangenetischen Beratungsstelle.

Diese Information wurde vom AZQ im Rahmen eines kooperativen Projektes mit der Allianz Chronischer Seltener Erkrankun-
gen (ACHSE) e. V. erstellt. Der Inhalt beruht auf aktuellen wissenschaftlichen Forschungsergebnissen und Empfehlungen fiir
Betroffene von Betroffenen. Alle benutzten Quellen, das Methodendokument und weiterflihrende Links finden Sie hier:
www.patienten-information.de/kurzinformationen/quellen-und-methodik/mukoviszidose

Weitere Kurzinformationen fiur Patienten: www.patinfo.org

Kontakt zu Selbsthilfeorganisationen

In der ACHSE e. V. haben sich Patientenorganisationen zusammengeschlossen und sich auf gemeinsame Standards fur
eine unabhangige Selbsthilfearbeit geeinigt. Direkte Ansprechpartner fiir Inre Erkrankung finden Sie hier:
www.achse-online.de/pi, Telefon: 030 3300708-0, E-Mail: info@achse-online.de
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