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Schaden
an Herz

& Nerven

Wenn eine Herzschwiche
trotz Behandlung nicht
besser wird, kann eine
seltene Ursache dahinter-
stecken

erzschwiche ist eine sehr hdu-

fige Erkrankung. Viele Volks-

krankheiten, darunter Bluthoch-

druck und Atherosklerose, fiih-
ren in ihrem Verlauf dazu, dass das Herz
nicht mehr so kriftig pumpt. Arzte kén-
nen die Herzarbeit dann mit Medikamen-
ten verbessern und die Beschwerden lin-
dern. Bei manchen Patienten gelingt dies
jedoch nicht. Thre Belastbarkeit sinkt
rapide, Luftnot und Mattigkeit nehmen
trotz Therapie sogar noch weiter zu. In
dieser Situation sollten Kardiologen auch
an ungewohnliche Ursachen der Herz-
insuffizienz denken.

Amyloidose als Grund

Die seltene Transthyretin-(ATTR)-Amy-
loidose ist in wenigen Familien als Erb-
krankheit bekannt. Hiufiger ist jedoch der
sogenannte ,,Wildtyp“, bei dem die zur
Krankheit fiihrenden Verdnderungen im
Gewebe altersbedingt auch ohne die typi-
schen Mutationen auftreten.

Ausgel6st wird die Erkrankung durch den
Zerfall des in der Leber gebildeten Blut-
eiweifies Transthyretin in seine Bestand-
teile. Die Bruchstiicke verbinden sich
daraufthin zu sogenannten Amyloid-
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Transthyretin-(AT TR)-Amyloidosen

Altersbedingte ATTR-CM
mit Herzmuskelschaden

Herz

Erbliche ATTR-PN
mit Nervenschidden
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Nervensystem
Schwindel wegen

Herzschwache mit
Atemnot und Mattig-
keit. Die Herzscheide-
wand ist verdickt.
Auffalliges EKG

Spinalkanalstenose
Verengung des

Kreislaufproblemen

Magen

Ubelkeit und unge-
wollter Gewichts-
verlust

Darm
Verdauungsstorun-
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Wirbelkanals

Karpaltunnel-
syndrom

Auf beiden Seiten
Einklemmung eines
Nervs am Handgelenk
mit Taubheitsgefuhl
und Schmerzen

Wegen der Pump-
schwache des Herzes
sammelt sich Wasser
in den Beinen.
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Durchfallen oder
Verstopfung

Penis

Erektions-
schwierigkeiten

Muskeln

Gangunsicherheit,
Muskelschwache

Nervenschiden

Schaden der kleinen
Nerven an FtiBen und
Beinen (Polyneuropa-
thie) mit Brennen

Typische Beschwerden Die erbliche ATTR-PN ist eine Systemerkrankung, die Ner-
ven und weitere Organsysteme betrifft. Nervenschaden verursachen Missempfindun-
gen der FliBe, Seh- und Verdauungsstérungen. Der haufigeren, altersbedingten Form
mit Kardiomyopathie (AT TR-CM) geht oft ein Karpaltunnelsyndrom voraus.
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faltung Amyloid-
Fibrillen

Krankheitsentstehung Das in der Leber gebildete Protein Transthyretin zerfallt in
seine vier Untereinheiten. Die Bruchstlicke verbinden sich daraufhin zu schwer abbau-
baren Amyloid-Fibrillen, die sich in Nervengewebe und den Herzmuskel einlagern.
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Fibrillen. Diese vom Kd&rper nur schwer
abbaubaren Eiweififasern sammeln sich
als ,,Zellmiill“ in verschiedenen Geweben
und verursachen dort Probleme. Sind die
Nerven befallen, spliren Betroffene ein
Brennen und Kribbeln in Fiiffen und Bei-
nen. Stérungen der Verdauung mit damit
einhergehendem Gewichtsverlust sowie
Muskelschwiche bis hin zu Lihmungen
sind moglich. Ablagerungen im Bindege-
webe beschddigen auch Sehnen und Bén-
der, was Sehnenabrisse, ein beidseitiges
Karpaltunnelsyndrom oder eine Veren-
gung im Wirbelkanal zur Folge haben
kann. Vorwiegend bei Ménnern iiber 65
Jahren lagern sich die Amyloid-Fibrillen
auch zwischen Herzmuskelzellen ab. Das
Herz wird dadurch steifer, fiillt sich zwi-
schen den Schlidgen schlechter mit Blut
und verliert so an Pumpkraft.

Detektivarbeit bei der Diagnostik

Arzte kommen der ATTR-Amyloidose auf
die Spur, indem sie nach Hinweisen fra-
gen: Gab es in der Vergangenheit Proble-
me mit Sehnen oder Nerven? Gab es dhn-
liche Beschwerden in der Familie? Bei
bildgebenden Untersuchungen fillt die
verdickte Herzwand besonders auf; auch
im EKG und bei Bluttests gibt es tpyische
Verdnderungen. Beweisend fiir eine
ATTR-Herzmuskelerkrankung kann eine
Rontgenuntersuchung mit einem schwach
radioaktiven Suchstoff sein, der sich an
die Amyloid-Fibrillen heftet und sie so im
Herz sichtbar macht. Mdoglich ist auch
die Untersuchung einer Gewebeprobe im
Speziallabor. Fiir die Betroffenen ist die
Diagnosestellung Gliick im Ungliick: Mit
einem Medikament kann das verdnderte
Transthyretin stabilisiert werden. Es bil-
den sich dann keine neuen Amyloid-Ab-
lagerungen im Herzmuskel, und das wei-
tere Fortschreiten der Krankheit wird
gebremst. [

Mehr erfahren

Weitere Informationen zu Symptomen,
Ursachen und Behandlungsmaéglichkeiten der
Transthyretin-Amyloidose finden Sie auf:
www.leben-mit-amyloidose.de
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»Eine frithe Diagnose
ist entscheidend««

Tobias Luke engagiert sich bei Pfizer flr die Therapie seltener Erkrankungen

Wie viele Patienten leiden
in Deutschland an einer
ATTR-Amyloidose, ohne
davon zu wissen?

In Deutschland wurde bei
etwa 400 Menschen die erb-
liche Form diagnostiziert.
Oft zeigt sich die Erkran-
kung zuerst durch Empfin-
dungsstérungen in den Fii-
en. Viel hdufiger und leider
meistens lange unerkannt
ist die spontan auftretende
Wildtyp-Form der ATTR-Kardiomyopa-
thie. Aktuelle Studien deuten darauf hin,
dass diese Erkrankung bei bis zu zehn
Prozent der &lteren Patienten mit Herz-
insuffizienzsymptomatik als Ursache
infrage kommt.

Wie macht sich eine AT TR-Amyloido-
se bemerkbar?

Bei der erblichen Form sind meist Nerven-
schidden mit Missempfindungen und
Schmerzen in den Beinen, Gangunsicher-
heit, Verdauungsprobleme, Inkontinenz
und Erektionsstdrungen die ersten Anzei-
chen. Bei den Wildtyp-Patienten stehen
eher die Herzprobleme im Vordergrund:
Mattigkeit, Kurzatmigkeit, Herzrhythmus-
storungen und Wassereinlagerungen in
den Beinen oder in der Lunge. Acht von
zehn Patienten mit der genetischen
Form zeigen eine Herzbeteiligung.
Warum wird die AT TR-Amyloidose
bei Herzinsuffizienz selten erkannt?
Die Beschwerden bei dlteren Patienten
sind fast die gleichen wie bei einer ,,nor-
malen® Herzinsuffizienz. Oft bestehen
Begleiterkrankungen wie Bluthochdruck
oder Gefifileiden, die ebenfalls die Er-
krankungsursache sein kénnten.

Wie kann man dennoch auf eine még-
liche ATTR-Amyloidose schlieBen?
Der Verdacht entsteht, wenn sich Kurz-
atmigkeit und Mattigkeit rapide ver-
schlechtern und Standardmedikamente

ra

Dr. med. Tobias Luke,
Medical Lead fuir sel-
tene Erkrankungen bei
Pfizer Deutschland

gegen Herzschwiche, Beta-
blocker und ACE-Hemmer,
keine Besserung bringen.
Gibt es typische Hinweise,
auf die Patienten achten
kénnen?

Hiufig berichten ATTR-Pa-
tienten von zuriickliegen-
den Sehnenabrissen beim
Sport. Typisch ist auch ein
Karpaltunnelsyndrom oder
eine Spinalkanalstenose in
der Krankengeschichte.
Kann jeder Arzt die Diagnose stellen?
Den Verdacht, dass eine ATTR-Amyloi-
dose die Ursache der Herzschwiche ist,
erhirten eine ausfiihrliche Erhebung der
Krankengeschichte, eine korperliche
Untersuchung, ein EKG, Bluttests und
ein Herzultraschall. Beweisend ist dann
der direkte Nachweis von Amyloid-
Fibrillen durch eine Szintigrafie oder
eine feingewebliche Untersuchung von
Herzmuskelzellen sowie ein Gentest. Ein
Facharzt fiir Kardiologie kann die not-
wendige Diagnostik durchfiihren oder
veranlassen.

Wie eilig sollte der Verdacht abgeklart
werden?

Eine frithe Diagnose ist entscheidend.
Ohne wirksame Behandlung betrégt die
mittlere Uberlebensdauer beim Wildtyp
3,6 Jahre. Nur spezielle Medikamente
zur Stabilisierung von Transthyretin
konnen die Krankheit aufhalten.

Wie viele dieser seltenen Erkrankun-
gen gibt es?

In der EU gelten Erkrankungen als sel-
ten, wenn weniger als 5 von 10000 Men-
schen daran leiden. Das trifft auf 7000
bis 8ooo Krankheiten zu. Nur fiir etwa
160 gibt es bereits wirksame Therapien.
Wir bei Pfizer arbeiten mit voller Kraft
daran, auch fiir die {ibrigen, oft lebens-
bedrohlichen seltenen Erkrankungen
wirksame Medikamente zu entwickeln.
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