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Mein Name ist Gabriele Grindl. 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.

Daflir sagen wirim Namen aller
Betroffenen ,,Danke”!

Herzlichst, Inre
Gabriele Grundl,

dsai-Bundesvorsitzende und Tréigerin des
Bundesverdienstkreuzes am Bande
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Was ist das famiilidire

Mittelmeerfieber?

Familiéres Mittelmeerfieber ist eine autoinflam-
matorische Erkrankung, die weltweit selten ist, aber
gehduft in Gegenden um das suddstliche Mittelmeer
auftritt. Typische Anzeichen sind wiederkehrende
Fieberschiibe, Bauchschmerzen, Gelenkschmerzen
und unangenehme Hautrétungen. Besonders be-
troffen sind Menschen turkischer, arabischer, arme-
nischer und judischer Herkunft. Ungefdhr einer von
200 Menschen mit diesem Hintergrund lebt mit FMF.

Familidres Mittelmeerfieber wird vererbt, es ist also
nicht ansteckend. Meist treten die ersten Symptome
vor dem 20. Lebensjahr — bei mehr als der Hdlfte der
Patienten sogar vor dem zehnten Geburtstag auf'.

Erfahren Sie mehr:

In westlichen Landern

betrifft FMF nur etwa 2,5
von 100.000 Menschen.




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
Koérper betroffen ist, sprechen Experten von einer systemischen Erkrankung.

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

Bei den Betroffenen dufert sich diese Reaktion als Krankheitsschub mit
typischen Beschwerden wie Fieber, Schmerzen und Mudigkeit'. Wie lange
das Fieber andauert, ob zusétzlich Hautausschlége, Bauch- oder Gelenk-
schmerzen auftreten, unterscheidet sich je nach Form der autoinflammato-
rischen Erkrankung.

Erfahren Sie mehr:
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Ursachen von FMF

Bei FMF fuhrt eine Veranderung (Mutation) des MEFV-Gens (,mediterra-
nean fever“-Gen) zu einer Aktivierung des angeborenen Immunsystems.
Dieses Gen kann an die Kinder weitergegeben, also vererbt werden. Daher
kommt auch die Bezeichnung ,familiér”. Allerdings bricht FMF nur aus, wenn
eine betroffene Person zwei dieser mutierten Gene in sich trégt. Ein Gen
allein fuhrt nicht zu der Erkrankung. Daher kann es passieren, dass Kinder
innerhalb einer Familie gesund sind, wdhrend ein Geschwisterteil an FMF
erkrankt'2,




Die Abbildung zeigt, welche Situationen méglich sind, wenn
Mutter und Vater je ein veréindertes (rot) und ein gesundes
(schwarz) MEFV-Gen besitzen (von links nach rechts):
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 Das Kind besitzt zwei gesunde MEFV-Gene und leidet nicht am familiGren
Mittelmeerfieber.

« Der Nachwuchs erhdlt ein gesundes und ein mutiertes MEFV-Gen und
leidet nicht an FMF.

 Das Kind erbt zwei mutierte Gene und erkrankt an FMF.

Die Genver&nderung fuhrt dazu, dass Entzindungen im Kérper nicht mehr
richtig reguliert werden. Das 16st die verschiedenen Symptome und Fieber
aus. Die Betroffenen leiden aufierdem unter typischen Krankheitsgefthlen
wie Mudigkeit und Abgeschlagenheit'.



4 Symptome

Bei FMF dauern die wiederkehrenden Krankheitsschibe in der Regel jeweils
ein bis vier Tage. Dazwischen haben die Betroffenen keine Beschwerden.
Wie stark und wie hdufig die Krankheitsschube ausfallen, kann sehr unter-
schiedlich sein, selbst bei ein und derselben Person. Folgende Symptome
kédnnen auftreten®.

Fieber (ab einer Kérpertemperatur von 38°C) muss nicht bei jedem FMF-
Schub gleich ausfallen. Manchmal ist die Temperatur sehr hoch, beim
néchsten Schub kann sie deutlich niedriger sein. Vor allem bei Kindern
kommt es vor, dass Fieber das einzige Symptom ist.

Bauchschmerzen treten bei rund 90 Prozent der Patienten auf. Hauptséch-
lich Kinder leiden in der Krankheitsphase oft unter Verstopfung. Auch hier
fallen die Schmerzen unterschiedlich intensiv aus. Sie kénnen so stark sein,
dass eine Blinddarmentziindung vermutet wird. Die Ursache der Bauch-
schmerzen ist eine Entzindung des Bauchfells.




Gelenkschmerzen und -schwellungen treten bei 50 bis 60 Prozent der
Patienten auf. Meist ist nur ein Gelenk (Monoarthritis) betroffen, héufig das
Knie oder der Knéchel.

Schmerzhafte, scharf begrenzte und teilweise starke Hautrétungen, vor
allem im Bereich der FURe oder Unterschenkel sind ebenfalls typische
Symptome eines FMF.

Brustschmerzen kommen bei 20 bis 40 Prozent der Patienten vor und be-
treffen meist nur eine Seite. Sie kdbnnen so stark sein, dass Betroffene nicht
mehr richtig einatmen kénnen.

Muskelschmerzen, die auch durch
kérperliche Anstrengung ausgelost
werden kénnen.

Mit dem Symptom-Check
der Gesundheits-App ,,Ada”
werden alle Symptome ganz
genau abgefragt.

www.autoinflammation.de/fmf2




Wie wird FMF
diagnostiziert?

Bauchweh, Fieber Gelenkschmerzen — die Symptome von familiGrem
Mittelmeerfieber (FMF) dhneln einem Infekt oder anderen entztindlichen Er-
krankungen wie Rheuma. Deshalb dauert es oft lange, bis der behandelnde
Arzt sie mit einer autoinflammatorischen Krankheit wie FMF in Verbindung
bringt.

Bei Verdacht auf eine autoinflammatorische Erkrankung sollten Sie még-
lichst einen Spezialisten aufsuchen, etwa einen Facharzt fur Innere Medizin
mit Spezialisierung fur Rheumatologie. Auf3erdem ist es ratsam, dies wdh-
rend eines akuten Krankheitsschubs zu tun.

Die Diagnose erfolgt in der Regel nach dem Ausschlussverfahren — dies be-
deutet, dass andere Erkrankungen, etwa eine Infektion oder andere rheu-
matische Erkrankungen, ausgeschlossen werden. Neben der kérperlichen
Untersuchung kénnen verschiedene Blutwerte Aufschluss Uber die Krank-
heit geben.

Eine Urinuntersuchung sowie eine Rektum- oder
Nierenbiopsie ist vor allem fur die Amyloidose-
Diagnostik von Bedeutung.

Eine genetische Analyse ist daftr da, die Diagno-

e . . 1 Eine Amyloidose ist
se familiéres Mittelmeerfieber zu sichern.

eine Spatfolge des FMF.

Sie fuhrt meist zu einer

Schadigung der Nieren.




Warum die richtige Diagnose so wichtig ist

Erst wenn die Diagnose gestellt ist, kbnnen Arzte mit der passenden Thera-
pie beginnen. Sie kann die Haufigkeit und Schwere der Krankheitsschtibe
deutlich vermindern. Vor allem kann die Behandlung vor den Spdatfolgen
des Mittelmeerfiebers wie der Amyloidose schitzen. Bei dieser lagern sich
spezielle Proteine, die wdhrend der Fieberschuibe im Kérper erhéht sind, in
Zellzwischenrdumen ab, besonders in der Niere. Dadurch kann es im weite-
ren Verlauf zu einem chronischen Nierenversagen kommen. Eine Amyloido-
se tritt bei 60 bis 80 Prozent der nicht behandelten FMF-Patienten auf'?




Manchmal dauert es lange, bis die Arzte FMF er-

kennen. Das liegt daran, dass die Krankheitsschibe
unterschiedlich stark verlaufen und die Symptome
oft einer normalen Infektion &dhneln. Ein Spezialist sollte
aufgesucht werden, wenn folgende Bedingungen er- Um die Langzeitfolgen

fallt sind: zu minimieren, ist es

wichtig, die Krankheit

1. FMF-typische Fieberschibe etwa mit Bauch-

und Gelenkschmerzen treten auf. so frih wie mdglich

zu erkennen und den

2. Die Betroffenen gehdéren zu einer FMF-Risiko- Krankheitsverlauf zu

gruppe. Dies sind Menschen, die aus dem studdst-
lichen Mittelmeerraum stammen, also aus der
Turkei, arabischen Ldndern oder Armenien, oder

judischer Herkunft sind. Einen Symptom-Ka-

lender zu fihren, kann

beobachten.

3. Familienmitglieder weisen dhnliche Symptome
auf, oder es wurde bei ihnen bereits FMF festgestellt.

lhnen und Ihrem Arzt

dabei helfen.

www.autoinflammation.de/fmf3
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Hier geht’s
zur Vorlage




6 Therapiemaoglichkeiten

Der Einsatz des Wirkstoffs Colchicin ist die bekannteste Therapie gegen
FMF. Colchicin ist ein Alkaloid (chemischer Stoff aus der Natur) der Pflanze
Herbstzeitlose. Der Wirkstoff hemmt die Entzindungsreaktionen im Kérper
und senkt das Fieber. AuRerdem kann das Medikament vor Spatfolgen wie
der Amyloidose schutzen.

An FMF erkrankte Personen mussen das Medikament ein Leben lang regel-
maARig und in der mit den Arzten abgestimmten Dosierung einnehmen. Bei
richtiger Anwendung verschwinden bei circa 60 Prozent aller Patienten die
Schube komplett, bei 30 Prozent verbessern sich die Symptome. 5 bis 10
Prozent der Betroffenen sprechen auf das Medikament leider nicht an.

Etwa 25 Prozent der Patienten entwickeln zudem eine Unvertrdglichkeit
oder Resistenz®¢. Dann mussen die behandelnden Arzte eine andere Thera-
pie veranlassen'4.,

Die Diagnose ist der
erste Schritt zur richti-
gen Therapie des fami-
ligren Mittelmeerfiebers.
Wird die Erkrankung op-
timal behandelt, kann

eine hohe Lebensquali-

tat ermdéglicht werden.




Was konnen Betroffene
selbst tun?

Zusatzlich zu der drztlichen Behandlung kénnen Patienten selbst viel tun,
um ihre Lebensqualitét zu erhéhen. Das Ziel ist, die Haufigkeit der Krank-
heitsschibe zu reduzieren.

Erndhrung kann sich nachweislich auf Entzindungsprozesse im Kérper aus-
wirken. Experten empfehlen daher eine abwechslungsreiche und ausge-
wogene Erndhrung. Dazu gehéren vor allem viel frisches Gemuse und Obst,
wenig Fleisch, daflr gelegentlich Fisch und wertvolle Pflanzendle.

Ein entspannter Tagesverlauf und eine gesunde Lebensweise kénnen FMF
abmildern. AuRerdem beeinflussen regelmdfRige Bewegung, eine aus-
gewogene Erndhrung und ausreichend Schlaf den Verlauf der Krankheit
positiv. Ein gutes Mittel fir Stressabbau ist Sport.




Schube sind allerdings trotzdem maoglich. Wichtig ist, die Zeit dazwischen
moglichst entspannt zu gestalten. Finden Sie heraus, was Ihnen guttut.

Auch ein offener Umgang mit der Krankheit kann im Alltag far mehr Ent-
spannung sorgen. Kldren Sie Familie und Freunde, aber auch Institutionen
wie Kita oder Schule daruber auf, was FMF ist und was es bedeutet, damit
zu leben. Bleiben Sie im Gespréch und teilen Sie Ihre Erfahrungen mit der
Krankheit, um Versténdnis und Unterstltzung zu férdern.

Tim und Paula erzdhlen in der Kids Corner auf
www.autoinflammation.de, was eine autoinflammatorische
Erkrankung ist — und wie sich ihr Leben damit gestaltet.

www.autoinflammation.de/fmf4

CORNER




Wo bekomme sere 16
ich Unterstitzung?

FMF verbessert sich haufig mit zunehmendem Alter, und bei entsprechen-
der Therapie ist es den meisten Patienten moéglich, ein normales Leben zu
fahren. Trotzdem ist die Krankheit momentan unheilbar. Nicht alle Betroffene
kénnen mit dieser Tatsache gleich gut umgehen.

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

Geeignete Beratungsstellen in Ihrer Néhe, 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 v pe
Antworten auf haufige

Fragen finden Sie hier:

www.autoinflammation.de/fmf5
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