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Mukoviszidose —

Was Eltern daruber wissen sollten

lhr Kind hat Mukoviszidose oder es besteht der Verdacht
darauf. Hier erhalten Sie einen ersten Uberblick tiber diese
Erkrankung. Sie erfahren auch, wo Sie fir Ihre Familie
Unterstitzung finden.

Die Erkrankung

Mukoviszidose — auch Cystische Fibrose (kurz: CF) — ist
eine erbliche Multiorgan-Erkrankung, die lebenslang be-
stehen bleibt. Sie wird bei etwa 150 bis 200 Neugeborenen
jedes Jahr in Deutschland festgestellt. Die Eltern sind in der
Regel nicht erkrankt. Sie tragen neben der gesunden Erban-
lage aber immer auch eine veranderte in sich. Wenn beide
Eltern gleichzeitig diese weitervererben, erkrankt das Kind.
Jedes Kind dieses Paares ist mit einer Wahrscheinlichkeit
von 1 zu 4 betroffen. Das bedeutet, es kdnnen auch mehre-
re Kinder in einer Familie erkranken.

Normalerweise bilden die Driisen in Organen wie Lunge
oder Bauchspeicheldrise einen dinnflissigen Schleim.
Bei Mukoviszidose ist das anders: Der Schleim ist zéh und
klebrig. Er verstopft die Drisen und lauft nicht mehr ab. Es
kommt zu immer wiederkehrenden Entziindungen. Die Or-
gane konnen nicht mehr richtig arbeiten.

Anzeichen und Beschwerden

Die Krankheitszeichen sind von Kind zu Kind unterschiedlich
ausgepragt. Auch wie die Krankheit verlaufen wird, lasst sich
nicht sicher vorhersagen.

Manche Neugeborene haben schon bei der Geburt einen
Darmverschluss durch klebrigen Stuhl. Die meisten Kinder
entwickeln im ersten Lebensjahr Auffalligkeiten, manche
aber auch spater — teilweise erst im Jugend- oder Erwach-
senenalter.

Haufig sind die Kinder anfallig fur Infekte. Sie sind unterge-
wichtig, wachsen nicht so gut und sind korperlich weniger
belastbar. Oft haben sie auch Probleme mit der Verdauung.
Im Einzelnen kénnen auftreten:

e Lunge und Bronchien: stéandiger Husten mit Auswurf,
wiederholte Atemwegsinfekte, Lungenentziindungen

e Bauchspeicheldriise und Darm: Bauchschmerzen, Ver-
dauungsstorungen (Durchfall, Verstopfung, fettige oder
schleimige Stiihle), Untergewicht, verzdgerte korperliche
Entwicklung, Mangel an Vitaminen und Spurenelementen

e SchweiBdriisen: ungewohnlich salziger Schweil3,
Schlappheit durch Salzverlust (besonders bei Fieber und
korperlicher Betatigung)

o Nase und Nasennebenhohlen: haufige Entziindungen,
behinderte Atmung, verstopfte Nase durch Polypen

o Leber und Gallenwege: Gallensteine, erhdhte Leber-
werte, Schrumpfleber (Leberzirrhose)
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Die Erkrankung schreitet mit der Zeit fort. In Deutschland
liegt die durchschnittliche Lebenserwartung eines heute mit
Mukoviszidose geborenen Kindes bei 57 Jahren. Frauen
kénnen schwanger werden. Manner sind oft zeugungsun-
fahig. Mukoviszidose wirkt sich nicht auf die Intelligenz der
Betroffenen aus. Sie ist auch nicht ansteckend.

Untersuchungen

Mukoviszidose wird meist im Rahmen des Neugeborenen-
Screenings erkannt. Dieses wird in Deutschland flachende-
ckend angeboten. Eine Arztin oder ein Arzt entnimmt dafir
dem Neugeborenen am 2. bis 3. Lebenstag Blut aus der
Ferse. Bei einem auffalligem Ergebnis kann man mit einem
sogenannten Schweilltest die Mukoviszidose nachweisen.
Auch altere Kinder sollten diesen Test bei Verdacht auf
Mukoviszidose erhalten. Beim Schweilltest regt ein Medika-
ment, das in der Regel auf den Unterarm aufgetragen wird,
die Schweilbildung an (siehe Foto auf der Ruickseite). Der
Ubermafige Salzgehalt im Schweil Iasst sich zuverlassig
feststellen. Es ist ratsam, diese Untersuchung in einer spe-
zialisierten Einrichtung durchfiihren zu lassen.

Auf einen Blick

® [n Deutschland leben etwa 8000 bis 10000 Menschen mit
dieser angeborenen Multiorgan-Erkrankung.

® Die Drusen im Korper bilden einen dickflissigen Schleim.
Organe wie Lunge oder Bauchspeicheldriise werden
dadurch dauerhaft geschadigt.

® Anzeichen kénnen sein: standiger Husten, Atemnot, wieder-
kehrende Infekte, Untergewicht, Bauchschmerzen, fettige
Stlhle, verzogertes Wachstum.

® Mukoviszidose ist bislang nicht heilbar. Fachleute empfehlen
aufgrund der vielféltigen Beschwerden eine lebenslange Be-
treuung in einer spezialisierten Mukoviszidose-Einrichtung.

® Behandlungsmdglichkeiten sind zum Beispiel: eine ausgewo-
gene, energiereiche Ernahrung, Atem-Physiotherapie, Sport,
Medikamente wie Ersatz-EiweilRe (Enzyme) der Bauchspei-
cheldriise zur Verdauung, fettlésliche Vitamine, Inhalationen
zur Schleimlésung, Antibiotika und CFTR-Modulatoren.



Mukoviszidose

Schweiltest beim Kleinkind

Untersuchungen

Wurde die Diagnose durch zweimaligen Schweil3test besta-
tigt, sollte das Blut lhres Kindes auf die veranderte Erban-
lage getestet werden. Denn auf dem verantwortlichen Gen
gibt es verschiedene Veranderungen, die zu unterschiedlich
starken Beschwerden flhren.

Regelmafige Kontrolluntersuchungen, etwa von GroRe,
Gewicht, Infektionserregern, Blut, Lunge und Leber, beglei-
ten Ihr Kind dauerhaft.

Behandlungen

Bislang ist die Erkrankung nicht heilbar. Verschiedene
Behandlungen lindern die Beschwerden oder zdgern sie
hinaus. Ein friiher Behandlungsbeginn kann die korperliche
Entwicklung und die Lebensqualitat verbessern. Heute leben
Menschen mit Mukoviszidose deutlich langer als friher.

Die vielen gesundheitlichen Schwierigkeiten erfordern, dass
Ihr Kind lebenslang und umfassend unterstutzt wird. Fach-
leute empfehlen die Betreuung durch ein Spezialisten-Team
in einem Mukoviszidose-Zentrum. Ziel ist, dass |Ihr Kind so
normal wie moglich lebt und aufwachst.

Die Behandlung setzt sich aus mehreren unterschiedlichen
MaRnahmen zusammen. Dazu gehoéren unter anderem:

e Eine angepasste Erndhrung mit Zusatz von fettléslichen
Vitaminen ist wichtig. Bei den Mahlzeiten helfen Medika-
mente (Enzyme der Bauchspeicheldrise), besser zu
verdauen. Die Dosis richtet sich nach der Fettmenge.
Erndhrungsberatungen helfen lhnen dabei.

e Tagliche Inhalationen mit Medikamenten und Atemubun-
gen lésen den zdhen Schleim und helfen beim Abhusten.

o RegelmaRige Bewegung und Sport helfen, die Gesund-
heit weiter zu verbessern.

o Bei Infektionen kdnnen Medikamente wie Antibiotika er-
forderlich sein.

Es ist hilfreich, diese MaRnahmen so weit wie moglich in
den normalen Tagesablauf einzubetten.

Neue Medikamente: CFTR-Modulatoren

Mittlerweile gibt es spezielle Medikamente, sogenannte
CFTR-Modulatoren, mit denen die meisten Betroffenen ge-
zielt behandelt und die Veranderungen in den Korperzellen
teilweise ausgeglichen werden konnen. Sie sind in Abhangig-
keit von den personlichen genetischen Befunden und dem Al-
ter der Betroffenen zugelassen. Viele weitere Wirkstoffe wer-
den in Studien geprtft. Fragen Sie das Behandlungsteam.

Was Sie selbst tun konnen

e Lassen Sie lhr Kind in einer spezialisierten Mukoviszido-
se-Einrichtung betreuen. Nehmen Sie dort an Schulungen
und Beratungen teil. Hier finden Sie eine Einrichtung in
Ihrer Nahe: www.muko.info/adressen/cf-einrichtungen.

e Fur lhr Baby ist Muttermilch empfehlenswert — alternativ
Sauglingsnahrung. Die Beikost sollte ab dem 5. Monat
beginnen. Sollte Ihr Kind nicht ausreichend gedeihen,
kann man auf eine energiereiche Sauglingsmilch umstel-
len und die Beikost entsprechend anreichern.

o Atemwegsinfektionen verlaufen bei Mukoviszidose oft
schwer. Um Infektionen vorzubeugen, ist regelmaRiges
und grindliches Handewaschen mit Wasser und Seife fir
Betroffene sowie alle Kontaktpersonen wichtig.

e Fachleute raten dazu, dass betroffene Kinder alle von der
STIKO empfohlenen Impfungen erhalten sollen. Zusatz-
lich empfehlen sie eine Impfung gegen Hepatitis-A und
die jahrliche Grippe-Schutzimpfung (/nfluenza).

e Bei Fragen zur Vererbung oder Testung veranderter
Erbanlagen informieren Sie sich in einer spezialisierten
Einrichtung, die Ihnen auch eine geeignete humangeneti-
sche Beratungsstelle vermitteln kann.

Mehr Informationen

I. Quellen, Methodik und Links

Diese Information wurde vom AZQ im Rahmen eines kooperativen
Projektes mit der Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen (ACH-
SE) e. V. erstellt. Der Inhalt beruht unter anderem auf der ,S3-Leitli-
nie: Mukoviszidose bei Kindern in den ersten beiden Lebensjahren
(AWMF-Reg.-Nr. 026—-024)" und auf Empfehlungen von Fachleuten.

Methodik und Quellen:

=> www.patienten-information.de/kurzinformationen/mukoviszido-
se#methodik

Il. Kontakt Selbsthilfe

In der ACHSE e. V. haben sich Patientenorganisationen zusammen-
geschlossen und sich auf gemeinsame Standards fiir eine unabhangi-
ge Selbsthilfearbeit geeinigt.

=»> www.achse-online.de/pi, Telefon: 030 3300708-0,
E-Mail: info@achse-online.de
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