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mit Mukoviszidose und jedes Jahr kommen

rund 200 Kinder mit Mukoviszidose auf die

Welt. Damit gehort Mukoviszidose zu den seltenen Erkrankungen.

Der Begriff Mukoviszidose setzt sich aus den lateinischen Wortern
mucus (Schleim) und viscidus (zah) zusammen. Infolge eines Gendefek-
tes wird in vielen Organen des Korpers ein sehr zaher Schleim produ-
ziert. Bereits im Kindesalter konnen verschiedene Krankheitserschei-
nungen auftreten. Vor allem die Lunge und die Bauchspeicheldriise,
aber auch weitere Organe, zum Beispiel Leber oder Gallenblase und
die Gallenwege, sind von der Erkrankung betroffen.

Die Ursache fiir Mukoviszidose ist ein Fehler im Erbgut

Seit 1989 weifd man, dass dieser Fehler auf dem Chromosom 7 im so
genannten CFTR-Gen liegt. CFTR (Cystic Fibrosis Transmembrane
Conductance Regulator), auf deutsch Regulator der Transmembran-
Leitfahigkeit bei cystischer Fibrose, ist ein Eiweif, welches den lonen-
transport von Chlorid und Natrium reguliert.

Mittlerweile sind mehr als 1.500 Mutationen im CFTR-Gen be-
kannt

Wie der Name andeutet, reguliert das aus dem Gen hergestellte Pro-
tein - das CFTR-Protein - die Leitfahigkeit einer biologischen Memb-
ran. An der Oberflache von Korperzellen befinden sich Kanale (Regula-
toren), durch die Salze und Wasser und damit auch elektrische Strome
flief3en. Bei cystischer Fibrose ist der Salz- und Wassertransport und
folglich der Stromfluss gestort.

Die Folge: Zaher Schleim verstopft lebenswichtige Organe

Die Verdnderungen im CFTR-Protein fliihren aufgrund des gestorten
Salz- und Wassertranports dazu, dass ein zdher Schleim eine Reihe
lebenswichtiger Organe verstopft: vor allem die Lunge, die Bauchspei-
cheldrise, die Leber und der Darm sind davon betroffen.
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Die wichtigsten Kennzeichen sind Lungenentziindungen, starkes
Untergewicht und Verdauungsprobleme

Die Veranderungen in Bauchspeicheldriise und Darm kénnen schon im
Mutterleib zu Obstipationen ("Verstopfung") fithren. Einen ersten
Hinweis auf eine Mukoviszidose kann also schon ein per Ultraschall im
Mutterleib diagnostizierter Mekoniumilleus (Darmverschluss mit dem
sog. Kindspech) geben. Weitere Verdachtsmomente beim Neugebore-
nen sind sog. Gedeihstérungen, starkes Untergewicht, Verdauungs-
probleme, fettige Stiihle und/oder Verstopfung.

Der Schleim in der Lunge bietet einen hervorragenden Nahrboden fiir
Bakterien. Die Bakterien verursachen Entziindungen und zerstéren
dadurch langfristig das Lungengewebe. Verdacht auf Mukoviszidose
besteht also auch, wenn ein Kind standig hustet und bereits im Saug-
lingsalter an Lungenentziindung erkrankt.

Der Krankheitsverlauf ist individuell sehr unterschiedlich. Es kénnen
nur einzelne oder auch viele Organe betroffen sein. Auch die Schwere
der Krankheitsauspragung kann stark variieren.

Besteht ein Verdacht auf Mukoviszidose sollte unbedingt das Diagno-
severfahren eingeleitet werden, um so schnell wie méglich mit der
Therapie beginnen zu kénnen.

Hilfe durch Medikamente, Inhalationen & Krankengymnastik
Mukoviszidose ist bis heute nicht heilbar, aber inzwischen gut behan-
delbar. Viele Mukoviszidose-Patienten miissen ihr ganzes Leben lang
Medikamente einnehmen: Enzyme der Bauchspeicheldriise (Pan-
kreasenzympraparate), schleimverfliissigende Wirkstoffe (Mukolyti-
ka) und Antibiotika. Sie miissen regelmaf3ig inhalieren und taglich
spezielle Atemtherapien und krankengymnastische Ubungen durch-
fiihren, um den zdhen Schleim in den Atemwegen zu lockern und zu
entfernen.

50 Jahre und alter

Dank fortgeschrittener Therapien und immer fritherer Diagnosestel-
lung steigt die Lebenserwartung der Betroffenen kontinuierlich. Wah-
rend 1980 nur einer von hundert Betroffenen die Volljahrigkeit er-
reichte, sind es heute fast 95 Prozent. Ein heute Neugeborenes mit
Mukoviszidose hat die Chance, 50 Jahre und alter zu werden.
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