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Vorwort *”.a. dsai

Mein Name ist Gabriele Grundl. Ich bin die Bundesvorsitzende der dsai e.V,,
einer Patientenorganisation, die sich mittlerweile seit 30 Jahren fur Menschen
mit angeborenen Immundefekten stark macht.

Bei meinem Sohn Mario wurde im Alter von 14 Monaten der Immundefekt
Agammaglobulinémie zufdllig diagnostiziert. Mario hat keine Antikérper

im Blut und muss sein Leben lang mit Immunglobulinen therapiert werden.
Da keine Ansprechpartner zur Verfigung standen, entschloss ich mich
1991, einen Verein fur Betroffene zu grinden, um meine Erfahrungen weiter-
zugeben.

Unter dem Motto ,Defektes Immunsystem? Starke Patientenorganisation!”
kémpfen wir fur eine frihzeitige Diagnose und bessere Therapiemdglich-
keiten — seit 30 Jahren und auch in Zukunft! Inzwischen ist unsere Patienten-
organisation ein kompetenter Partner fur alle Beteiligten in einem Netzwerk
aus Betroffenen, Spezialisten, Behérden und Forscherteams.

Mit dem vorliegenden Ratgeber hat die Firma Novartis ein weiteres wert-
volles Aufkldrungsmedium erstellt, das Betroffenen hilft, ihre Krankheit bes-
ser zu verstehen. Ubersichtlich und gut verstandlich aufbereitet, kénnen
grundlegende Informationen Uber Symptome und Diagnosen auch vom
Patienten selbst leichter eingeordnet werden und bieten eine gewinnbrin-
gende Hilfestellung.

Dafiir sagen wirim Namen aller
Betroffenen ,Danke”!

Herzlichst, Inhre
Gabriele Grundl,

dsai-Bundesvorsitzende und Tréigerin des
Bundesverdienstkreuzes am Bande
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Was ist CAPS?

Die Abkurzung CAPS steht fur Cryopyrin-assoziierte periodische Syndrome.
Es handelt sich um eine Gruppe von sehr seltenen erblichen autoinflam-
matorischen Erkrankungen. Dazu zdhlen drei verschiedene Syndrome mit
unterschiedlich schweren Verldufen'*

- Familial Cold Autoinflammatory Syndrome (FCAS), friher
auch familiére Kalteurtikaria genannt. Die Patienten haben
wiederholt Krankheitsepisoden, die meist bis zu 24 Stunden
andauern und durch Kdlte ausgeldst werden

- Muckle-Wells-Syndrom (MWS) - die Krankheitsschtbe
treten haufiger auf und kénnen l&dnger andauern

- Neonatal Onset Multisystem Inflammatory Disease (NOMID)
beziehungsweise Chronic Infantile Neurological Cutaneous
Articular Syndrome (CINCA) sind Bezeichnungen fur die gleiche
Erkrankung — die Patienten zeigen kontinuierlich Symptome und
sind oft pflegebedurftig




In Deutschland leiden etwa 150 bis 200 Pa-
tienten an einem der drei CAP-Syndrome'. Es
ist aber wahrscheinlich, dass mehr Menschen
betroffen sind, da die Erkrankungen in vielen
Fdllen erst spat oder gar nicht diagnostiziert
werden'. In der Regel haben die Patienten von
Geburt an Symptome. FCAS und MWS kénnen
jedoch auch in der spateren Kindheit oder erst
im Erwachsenenalter beginnen.

CAPS ist eine Erbkrankheit. Leidet jemand in
der Familie daran, bedeutet das aber nicht
automatisch, dass alle Nachkommen die
Krankheit haben mussen. In manchen Fdllen
tritt CAPS lediglich bei einem Familienmitglied
aufd,

seiTE B

Um Folgeschdden zu
vermeiden und den
Krankheitsverlauf posi-
tiv zu beeinflussen, sind
eine frihe Diagnose,
regelmdfige Kontrollen
beim Arzt und die
Therapietreue aus-

schlaggebend.

www.autoinflammation.de/capsl
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2 Was sind
autoinflammatorische
Erkrankungen?

Es gibt verschiedene Arten von autoinflammatorischen Erkrankungen.
Eines haben sie alle gemeinsam: Der Kérper reagiert mit einer Entzindung
(Inflammation), die scheinbar von selbst (auto) auftritt. Da der gesamte
Kérper betroffen ist, sprechen Experten von einer systemischen Erkrankung.

Ausgeldst wird dieser Prozess durch das angeborene Immunsystem. Es ist in
unserem Korper fur die erste Abwehr von Krankheitserregern wie Bakterien,
Pilzen und Viren zusténdig. Bei einer autoinflammatorischen Erkrankung
reagiert das Immunsystem, obwohl keiner dieser Erreger unsere Gesundheit
bedroht. Stattdessen greift es kérpereigenes Gewebe an und schuttet Ent-
zundungsbotenstoffe aus, die das Geschehen weiter anheizen.

Erfahren Sie mehr:

[=].%;

www.autoinflammation.de/caps2



Ursachenvon CAPS e 7

Wie bei allen autoinflammatorischen Erkrankungen
kommt es auch bei CAPS zu einer fehlgeleiteten
Aktivierung des angeborenen Immunsystems. Ver-
antwortlich dafur ist eine Verdnderung in einem
Gen, das das Protein Cryopyrin kodiert. Dadurch
wird die Cryopyrin-Aktivitat verstarkt, was eine er-
hoéhte Freisetzung des entziindlichen Botenstoffs zur
Folge hat. Der Kérper reagiert mit Entzindungsreak-
tionen und Fieber.




Symptome bei CAPS e 8

Die Symptome aller drei CAP-Syndrome
werden durch die autoinflammmatorische Ent-
zindungsreaktion des Kérpers verursacht. Sie
&uRern sich in der Regel in Form von Hautaus-
schlag (Urtikaria beziehungsweise Nesselsucht),
Fieber, Mudigkeit, Gelenkschmerzen sowie Die Schwere und die
Bindehautentziindung. Haufigkeit der Be-

schwerden sind bei

jeder der drei Krank-
heiten unterschiedlich.
Dabei gilt FCAS als die

- wiederkehrende, kurze, von selbst leichtere Form, NOMID/

aufhérende Fieberepisoden CINCA als die schwerste.
« Ausschlag (Urtikaria)
o0 « Bindehautentzindung
(Konjunktivitis)
« extremer Durst
« Schwitzen

FCAS

« Kopfschmerzen
- selten Fatigue
 ausgeldst durch Kalte




SEITE 9

- wiederkehrende Episoden von Fieber
und Hautausschlag (Urtikaria), zusammen
mit Gelenk- und Augenbeschwerden

« allmdhlicher Horverlust

* Nierenschddigung durch
Amyloidose (krankhafte Protein-
ablagerungen)

- Fatigue

» Symptome kénnen durch Kdlte,
Stress und Anstrengung ausgeldst werden

MWS

- fortschreitende chronische
Hirnhautentziindung
(Meningitis) — Taubheit, Erblindung,
mentale Probleme

* Gelenkentzindungen, Knochenver-
dnderungen

« Amyloidose (krankhafte Protein-

ablagerungen)
- Fatigue Einen Symptom-

NOMID/CINCA

* Horverlust kalender zu fiihren,
kann lhnen und Ihrem
Arzt bei der Therapie

helfen.

www.autoinflammation.de/caps3

Hier geht’s
zur Vorlage



Wie wird CAPS
diagnostiziert?

Fieber, Hautausschlag, Gelenkschmerzen: Die
Symptome von CAPS &hneln denen anderer Kin-
derkrankheiten oder entztindlich-rheumatischen
Erkrankungen. Deshalb — und auch, weil sie sehr
selten sind — kann es manchmal Iénger dauern,
bis der Kinderarzt sie mit einem der CAP-Syn-
drome in Verbindung bringt.

Die Diagnose erfolgt in der Regel nach dem
Ausschlussverfahren. Neben der kérperlichen
Untersuchung, etwa des Hautausschlags, der
Gelenke oder des Bauches, kénnen Blutwerte
Aufschluss Uber die Krankheit geben. So weisen
im akuten Schub sowohl die BSG (Blutkérper-
chensenkungsgeschwindigkeit) als auch die
Entzindungswerte wie etwa CRP (C-reaktives
Protein) erhéhte Werte auf.

seite 10

Gehen Sie am besten
wdhrend eines akuten
Krankheitsschubs zum
Arzt — méglichst zu

einem Spezialisten.

Um die Diagnose zu
sichern, kann in man-
chen Fdllen auch eine
genetische Analyse

sinnvoll sein'2,

Mit einem Ultraschall kann der Arzt auRerdem Uberprufen, ob innere
Organe betroffen sind. Eine Urinuntersuchung auf Eiweilde zeigt, ob die
Nierenfunktion gestort ist. Das ist wichtig flr die Amyloidose-Diagnostik.



6 Aktuelle
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Therapiemoglichkeiten

CAPS ist nicht heilbar. Allerdings verstehen Wissen-
schaftler die verschiedenen Syndrome immer bes-
ser. Deshalb kann die moderne Medizin mittlerweile
passende Medikamente zur Verfligung stellen.

Wird bei einem Patienten CAPS diagnostiziert, kann
er mit einem dieser Wirkstoffe behandelt werden.
Sprechen Sie am besten mit Inrem Arzt Gber die
Therapieoptionen, die in Inrem individuellen Fall
mdéglich und sinnvoll sind.

Biologika*

» Hemmen oder blockieren den Signal-
weg von Entzindungsbotenstoffen wie
Interleukin 1 (IL-1)

+ Diese Entziindungsbotenstoffe spielen
eine maRgebliche Rolle bei autoinflam-
matorischen Entziindungsreaktionen

—

Um den bestméglichen
Behandlungserfolg zu
erzielen, ist es wichtig,
die Medikamente
regelmdRig in der ver-
schriebenen Dosierung

einzunehmen.

Durch eine frihe Diag-
nose und Behandlung
kénnen mégliche Spat-
folgen vermieden wer-
den - etwa Schdden an

den Gelenken oder eine

Amyloidose.



Was konnen e 12
Betroffene selbst tun?

Bei CAPS ist nicht nur die richtige Therapie mit
Medikamenten wichtig. Auch die Erndhrung, Bewe-
gung und der Schlaf kénnen einen Einfluss auf die
Erkrankung und damit die Lebensqualitdt haben:

Ernéhrung kann sich nachweislich auf Entzin-
dungsprozesse im Kérper auswirken®, Experten
empfehlen daher eine abwechslungsreiche und
ausgewogene Erndhrung. Dazu gehdren vor allem
viel frisches Gemuse und Obst, wenig Fleisch, dafar
hd&ufiger Fisch und wertvolle Pflanzendle.

Bewegung ist nicht nur gut fur Ausdauer, Kraft und
Koordination. Es werden aulRerdem wichtige Im-
munzellen im Kérper neu verteilt und dazu ange-
regt, sich weiterzuentwickeln. Wer sich regelmaRig
bewegt, trainiert also auch das Immunsystem®.

Schlaf ist wichtig far die Gesundheit. Wissenschaft-
ler haben beobachtet, dass bereits drei Stunden
weniger Schlaf unser Immunsystem negativ beein-
flussen kénnen’.




7 Was konnen Betroffene .. :
dariuber hinaus tun?

Menschen, die an FCAS, MWS oder NOMID/CINCA leiden, kann es helfen,
wenn sie ...

- offen mit der Krankheit umgehen und mit Freunden und Familie ebenso
wie mit Kita oder Schule daruber sprechen

+ so viel Normalitat wie méglich im Alltag schaffen

- falls Krankheitsschtibe durch Kdlte ausgeldst werden, warme Kleidung
tragen und Situationen vermeiden, in denen man leicht unterkuhlt

«im Verlauf des Tages regelmdRig heilRe Getrdnke trinken

+ warme Bader nehmen

« in akuten Phasen auf sportliche Aktivitdten und andere korperlich
anstrengende Tdtigkeiten verzichten®

« einen besseren Umgang mit Stress erlernen, zum Beispiel durch
Achtsamkeitstbungen

Eltern und Geschwistern kann es helfen, sich mit Gleichgesinnten
auszutauschen. So kénnen sie von lebenspraktischen Erfahrungen oder
auch psychologischen Tipps profitieren.

Spielerisch aufbereitetes
Infomaterial flir Kinder finden
Sie hier online zum Download:

www.autoinflammation.de/caps4




Wo bekomme sare 14
ich Unterstitzung?

Bei seltenen Erkrankungen ist oft schon der Weg zur Diagnose sehr lang und
schwierig. Hinzu kommt, dass das Umfeld h&ufig noch nie von diesen Krank-
heiten gehért hat und sie nicht ernst nimmt.

Kompetente Unterstltzung finden Patienten und Angehérige im Rahmen
einer psychosozialen Betreuung. Dort lernen sie Bewdltigungsstrategien im
Umgang mit ihrer Erkrankung.

Geeignete Beratungsstellen in Ihrer Ndhe, jede Menge Informationen und
Kontakt zu Gleichgesinnten finden Sie zum Beispiel bei der dsai e.V. Patien-
tenorganisation fur angeborene Immundefekte: www.dsai.de.

Haben Sie medizinische Fragen zu Novartis-Produkten oder Ihrer Erkrankung,
die mit Novartis-Produkten behandelt wird, dann kontaktieren Sie uns, den
Medizinischen InfoService der Novartis Pharma, gerne unter

Telefon:  0911-27312100*
Fax: 0911-27312160

E-Mail: infoservice.novartis@novartis.com
Internet:. www.infoservice.novartis.de
Live-Chat: www.chat.novartis.de

*Mo. —Fr. von 08:00 bis 18:00 Uhr Antworten auf hquﬁge
Fragen finden Sie hier:
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