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Gemeinsam stark

Viele Menschen mit einem angeborenen Immundefekt haben einen
steinigen Weq voller Sorgen und Angste hinter sich, bevor sie die
Diagnose Immundefekt erhalten. Mit der dsai, der Patientenorganisa-
tion fir angeborene Immundefekte, méchten wir anderen Betroffenen
diesen Leidensweg ersparen. Eines unserer wichtigsten Ziele ist da-
her die frihzeitige Diagnose und eine angemessene Therapie fir alle
Betroffenen. Erreichen wollen wir dies vor allem durch eine breit an-
gelegte Aufklarung: Allgemeinmediziner und Fachdrzte sensibilisieren
wir damit ebenso fur das Krankheitsbild wie die breite Offentlichkeit.
So konnten wir u.a. mit Arztefortbildungen und gezielter Offentlich-
keitsarbeit die Diagnoserate in den vergangenen zehn Jahren ver-
funffachen. Wertvolle Unterstitzung erfahren wir auch durch unsere

prominente Schirmherrin, Schauspielerin und gelernte Kinderkranken-
schwester Michaela Schaffrath.

Die dsai ist mittlerweile ein kompetenter Partner in einem Netzwerk
aus Spezialisten, Behorden und Forscherteams. Unter dem Motto

.Defektes Immunsystem? Starke Patientenorganisation!” betreut und

unterstitzt die dsai Patienten und ihre Angehdorigen seit 1991 mit allen
erdenklichen Kraften.

Gabriele Grundl

a /%é wndl
dsai-Bundesvorsitzende und

Tragerin des Bundesverdienstkkefizes am Bande
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Das bietet die dsai

Zuallererst sind wir natrlich fur die Betroffenen und deren Angehérige da! Wir verfiigen iber die jahrelange
Erfahrung vieler Menschen, die selbst betroffen sind. Wir horen zu, wir beraten, wir fordern den Erfahrungsaus-
tausch auch auRerhalb der medizinischen Betreuung und wir bieten wichtige seelische Unterstiitzung. Das erfor-
derliche Fachwissen erhalten wir dabei von unserem wissenschaftlichen und medizinischen Beirat.

Bei uns gibt es fur Patienten und deren Angehdrige Antworten auf alle brennenden Fragen zum Krankheitsbild
und zu Therapiemaglichkeiten. Wir setzen uns dafir ein, dass Forschungen zu Immundefekten vorangetrieben

und die arztliche Ausbildung sowie MalBnahmen zur Frihdiagnostik verbessert werden.

Dariiber hinaus arbeiten wir eng mit Behorden, Sozialversicherungen, Krankenkassen und &rztlichen Organi-
sationen zusammen, um Betroffenen maglichst viele Taren zu 6ffnen.
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Angeborene Immundefekte zahlen zu den sogenannten seltenen
Erkrankungen und sind - der Name driickt es bereits aus - von Geburt
an vorhanden. Mediziner sprechen auch von primaren Immunde-
fekten. Bei betroffenen Patienten arbeitet das Immunsystem nicht
richtig, da ihnen Antikérper zur Abwehr von Bakterien und Viren
fehlen. Sie kénnen daher Infektionen nicht so effektiv bekdmpfen
wie gesunde Menschen. Die Betroffenen leiden an haufig wieder-
kehrenden Infektionen, beispielsweise der Atem- oder Harnwege,
die zudem schwer verlaufen, lange dauern und im schlimmsten Fall
lebensbedrohlich sein konnen.

Die Krankheit ist nicht ansteckend; die Mehrzahl der angeborenen

Immundefekte wird vererbt.”

Knapp 400 primdre Immundefekte sind bisher bekannt, der haufigste
unter ihnen ist der Antikdrpermangel. Die Zahl der genetisch definierten
Immundefekte steigt ununterbrochen. Experten schatzen, dass allein in
Deutschland rund 100.000 Menschen an einem angeborenen Immun-
defekt leiden. Diagnostiziert sind jedoch erst ca. 4,5 Prozent.

“D iiber stehen erworb defekte. Diese sind nicht vererbt, kénnen aber im Laufe der Zeit -
beispielsweise durch Krankheit - auftreten.
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Ein GrofSteil der angeborenen
Immundefekte ist nicht heilbar,
= aber therapierbar.

Bei einigen Immundefekten,
bei denen der Korper selbst

keine Antikorper produziert,
konnen diese auf zwei Arten
ubstituiert/zugeftihrt werden
(s. roter Balken).

Weitere Therapiemaglichkeiten
sind gegebenenfalls die Stamm-
zelltransplantation und die Gen-
therapie.

Substitution von Immunglobulinen

subkutan: Die lebenswichtigen Antikorper werden direkt unter die Haut (=subkutan)
gespritzt. Diese Therapie kann der Patient in der Regel selbst zu Hause ausfiihren -
was ihm zu einem grof8en Stick Lebensqualitat verhilft.

intravends: Hierbei erfolgt die regelmaRige Gabe von Antikorpern tber die Vene.
Patienten missen dafir in eine Klinik oder Arztpraxis.

Stammzelltransplantation
Seit mehr als 40 Jahren steht die Transplantation von Stammzellen (z. B. Knochen-

mark) zur Verfiigung. Besonders schwere Falle konnen davon profitieren.

Gentherapie
Bei der Gentherapie werden dem betroffenen Patienten Stammzellen aus dem
Knochenmark entnommen und dann wird das kranke durch das gesunde Gen ersetzt.




*
. »*
- w» Warnsignale
Habe ich einen Immundefekt?
* Sowohl bei Kindern als auch bei Erwachsenen gibt es
Anzeichen, die auf einen angeborenen Immundefekt '.“’f_’f.i_

hinweisen. Wer diese Anzeichen bei sich oder seine

Diagnose:
angeborener Immundefekt

Kindern beobachtet, sollte auf jeden Fall den beha
delnden Arzt darauf ansprechen. Ein groRes Blutb'
mit Differentialblutbild und Bestimmung der Immun
globuline/Antikorper ist der 1. Schritt zur Diagnose.

Genauere Infos dariber finden Sie in dem dsai-Fly:
,Ein Leitfaden fiir Arzte zur Erstdiagnostik”.

| www.dsai.de/publikationen/broschueren.html




Hier die wichtigsten Warnsignale:

* Mehrere neue Infektionen innerhalb eines Jahres
(z.B. Bronchitis, Nasennebenhdohlen-, Mittelohr- oder Lungenentziindung)

* Immer wiederkehrende Infektionen, die trotz langer Antibiotikatherapie keine wesentliche
Besserung bringen

* Mehrere schwere bakterielle Infektionen (z. B. Hirnhautentziindung)

* Infektionen mit ungewdhnlicher Lokalisation oder ungewdhnlichem Erreger

* Bekannter Immundefekt in der Familie

* Impfkomplikationen bei Impfungen mit Lebendimpfstoffen

* Unzureichende Gewichtszunahme im S3uglingsalter, mit oder ohne chronische Durchfélle
* Wiederkehrende Pilzinfektionen an Haut und Schleimhduten jenseits des ersten Lebensjahres

Weitere Warnsignale bei Kindern und Erwachsenen finden Sie auf der Website unter www.dsai.de.
Oder testen Sie direkt Ihr Immunsystem auf www.mach-den-immuncheck.de.
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Welche Immundefekte gibt es?
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Weitere Inmundefekte sind zum Beispiel Hyper-Ige-Syndrom,
Wiskott-Aldrich-Syndrom, ALPS, HLH, APDS, DiGeorge-Syndrom
und viele weitere.

- - 13



Wussten Sie schon?

Die dsai hat seit 2019 ihr Beratungsangebot auch auf autoinflamma-
torische Erkrankungen, vor allem auf Fiebersyndrome, ausgeweitet
und steht als Anlaufstelle fir Betroffene zur Verfiigung.

Zu Autoinflammation kommt es durch Uberaktivierung des angebore-
nen Immunsystems, eine Schlisselrolle dabei spielen Botenstoffe, wie
z.B. das Interleukin-1i.

Es treten Entzindungsreaktionen (Inflammation) auf, ohne dass ein In-
fekt zugrunde liegt (also quasi von selbst = ,auto”). Charakteristisch fur
diese Erkrankungen, die in der Regel genetisch bedingt sind, sind vor
allem wiederkehrende Fieberschiibe. Aber auch weitere Symptome wie

7.B. Ausschlage, Gelenk-, Augen- oder Ohrenentziindungen und Abge-
schlagenheit/Erschopfung sind typisch.

Einige Beispiele fur autoinflammatorische Erkrankungen sind FMF
(Familidres Mittelmeerfieber), CAPS (Cryopyrin-assoziierte periodische
Fiebersyndrome), TRAPS (Tumornekrosefaktor-Rezeptor-assoziiertes
periodisches Syndrom) oder HIDS (Hyperimmunglobulin-D-Syndrom).

Therapieziel: Die Krankheitsaktivitat/-symptome friihzeitig,
schnell und anhaltend zu bremsen und unter Kontrolle zu be-

kommen, um so auch der schwerwiegenden Folgeerkrankung
Amyloidose vorzubeugen.




Aktuelle Publikationen tier finden sie alle unsere Veréffentlichungen: www.dsai.de/publikationen

Kinderwunsch und Schwangerschaft
bei primdren Immundefekten Vitamin D und Immundefekt

Immundefekte und
der Magen-Darm-Trakt

dsai-
PATIENTENBROSCHURE

Angeborene Immundefekte -
Hintergrinde, Fragen und Antworten
fur Betroffene und deren Angehérige

Immundefekte und der dsai-Patientenbroschure Kinderwunsch und Schwangerschaft Vitamin D und Immundefekte
Magen-Darm-Trakt 24 Seiten bei primdren Immundefekten 16 Seiten
60 Seiten 20 Seiten



Defektes Immunsystem? Starke Patientenorganisation!
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dsai e. V. Patientenorganisation fir angeborene Immundefekte Zu diesen Zeiten erreichen Sie uns personlich:

Hochschatzen 5 | 83530 Schnaitsee Montag, Dienstag und Mittwoch: 8.00 - 17.00 Uhr
Donnerstag und Freitag: 8.00 - 12.00 Uhr

Tel.: 08074 8164 | Fax: 08074 9734 | E-Mail: info@dsai.de
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