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Basiswissen CF Was ist Mukoviszidose? | Das mutierte CFTR-Gen und der CFTR-Kanal

1. Was ist Mukoviszidose?

Mukoviszidose (=zystische Fibrose, cystic fibrosis, CF) ist eine angeborene seltene
Stoffwechselerkrankung, an der in Deutschland mehr als 8.000 Menschen erkrankt
sind. Mukoviszidose ist nicht heilbar. Dank friiher Diagnosestellung und Therapie
mit immer besseren Medikamenten steigt die Lebenserwartung der Betroffenen aber
kontinuierlich. Ein heute Neugeborenes mit Mukoviszidose hat eine gute Chance, das
Rentenalter zu erreichen. Die Lebenserwartung eines heute geborenen Menschen mit
Mukoviszidose in Deutschland liegt bei 67 Jahren, das mediane* Sterbealter lag im
Jahr 2023 bei 38 Jahren. Inzwischen sind mehr als 60 % der Betroffenen im Erwach-
senenalter.

Menschen mit Mukoviszidose miissen ihr ganzes Leben lang taglich Medikamente
einnehmen, aufihre Erndhrung achten, inhalieren, spezielle Atemtherapien und kran-
kengymnastische Ubungen durchfiihren und besondere Hygienerichtlinien beachten.

2. Das mutierte CFTR-Gen und der CFTR-Kanal

Seit 1989 weil man, dass die Ursache der Mukoviszidose eine Mutation im Gen CFTR
(Cystic Fibrosis Transmembrane Conductance Regulator) ist, das auf dem Chromosom
7 im Erbgut liegt. Infolge des Gendefektes wird in vielen Organen des Korpers ein
zdher Schleim produziert. Das CFTR-Gen ist die Grundlage dafiir, dass die Zelle den
CFTR-Kanal bildet, durch den Chlorid, ein Salzbestandteil, aus der Zelle austreten
kann. Der CFTR-Kanal, der auch als Chlorid-Kanal bezeichnet wird, sitzt in der du-
Beren Zellwand — wie eine Tur. Dort ldsst er Chlorid-Teilchen durch. Dieser Kanal
ist bei Mukoviszidose defekt: die Tiir klemmt, ldsst sich nicht oder nur schlecht &ff-
nen oder wurde gar nicht in die Zellwand eingebaut. Die Folge ist, dass die Menge
an Chlorid-Teilchen auf der Zellauf3enseite nicht stimmt. Dies wiederum beeinflusst
auch die Konzentrationen anderer Salzteilchen, vor allem von Natrium, dem Partner
von Chlorid im Salz. Der so gestorte Salzhaushalt bedingt dadurch auch einen gestor-
ten Wasserhaushalt. Deshalb sind die Charakteristika bei Mukoviszidose der salzige
Schweif3 und der zdhe Schleim.

Der Begriff Mukoviszidose setzt sich aus den lateinischen Wortern
,mucus* (Schleim) und ,viscidus* (zdh) zusammen.

*Der Median einer Auflistung von Zahlenwerten ist der Wert, der an der mittleren (zentralen) Stelle steht,
wenn man die Werte der GréBe nach sortiert (ist nicht gleich Durchschnitt).
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Gesunder Mensch: Beim Gesunden tritt
Chlorid tuber den CFTR-Kanal aus der
Zelle aus und verbindet sich aufierhalb
der Zelle mit Natrium zu Salz (Natrium-
chlorid, NaCl). Dort befindet sich auch
Wasser und bildet einen salzigen Flis-
sigkeitsfilm um die Zellen.

Menschen mit Mukoviszidose: Bei Muko-
viszidose ist der CFTR-Kanal defekt. Da-
durch kann kein oder nur wenig Chlorid
aus der Zelle austreten. Die Folge ist, dass
sich auBBerhalb der Zelle weniger Salz bil-
det und innerhalb der Zelle mehr Salz zu-
riickbleibt. Das Wasser verteilt sich von
alleine so, dass die Salzkonzentration
innerhalb und aufierhalb der Zelle ausge-
glichen wird. Durch diesen Vorgang, auch
Osmose genannt, wird der salzarmen
Schleimhaut an der Zelloberflache Was-
ser entzogen, das in die salzreiche Zelle
flieBt. Der Fliissigkeitsfilm auBerhalb der
Zelle wird dadurch trockener, er verfestigt
sich und wird zu zéhem Schleim.

Der zéhe Schleim verstopft viele Organe, vor allem die Lunge, die Bauchspeicheldriise,
den Darm, die Leber und die Gallengénge. Als Folge entstehen vielfdltige Symptome,
allem voran Husten und Verdauungsstérungen (siehe Seite 12 ff).
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Ausnahme Schweif3driisen

Die Zellen in den Schweif3driisen haben ebenfalls CFTR-Kandle. Allerdings ist auf-
grund der besonderen Aufgabe der Schweidriisen, die Kérpertemperatur zu regu-
lieren, der CFTR-Kanal vor allem fiir die Aufnahme von Chlorid in die Zelle zustandig
und nicht fiir die Abgabe nach auen. Funktioniert der Kanal nicht, wird der Schweif}
salziger. Das wird zur Diagnosestellung mit dem Schweitest (siehe Seite 11) genutzt.
Schon im Mittelalter war dieses Symptom der Mukoviszidose bekannt und wurde
in Liedern und Geschichten beschrieben (,Das Kind stirbt bald, dessen Stirn beim
Kiissen salzig schmeckt®, siehe Quellenangabe Seite 30).

Uber 2.000 verschiedene Mutationen im CFTR-Gen

Ist ein Gen fehlerhaft, spricht man davon, dass es eine Mutation hat. Oft wird mittler-
weile von ,,CFTR-Variationen“ anstelle von ,,CFTR-Mutationen“ gesprochen, denn mit
dem Begriff ,,Mutation* wird in der Regel eine krankmachende Eigenschaft verbun-
den. Fiir viele der 2.000 bislang identifizierten CFTR-Varianten ist aber noch nicht be-
kannt, ob sie tatsdchlich Mukoviszidose verursachen. Der Ubergang zwischen gesund
und krank ist allerdings flieBend und auch bei Menschen, bei denen nur ein CFTR-Gen
verdndert ist, konnen sich CF-dhnliche Symptome zeigen (CFTR-bedingte oder assozi-
ierte Erkrankungen). Das CFTR-Gen kann an verschiedenen Stellen fehlerhaft sein und
das bewirkt unterschiedliche Defekte im CFTR-Kanal, die sich auch im Krankheitsge-
schehen unterschiedlich auswirken. Derzeit sind ca. 2.000 verschiedene Mutationen
im CFTR-Gen bekannt. Die verschiedenen Mutationen bewirken verschiedene Funkti-
onseinschrankungen des CFTR-Kanals:

» Die Bildung (Synthese) des Kanals funktioniert nicht, es entsteht kein oder
nur wenige CFTR-Kanile.

» Der Kanal wird mit falscher dreidimensionaler Struktur gebildet. Kontroll-
mechanismen der Zelle, die dafiir zustandig sind, dass die Zellbestandteile
korrekt gebildet werden, bauen den defekten Kanal ab.

» Es entstehen leicht fehlerhafte CFTR-Kandle, die zwar nicht von den Kontroll-
mechanismen der Zelle abgebaut werden, sich aber nur sehr eingeschrankt
fiir den Chlorid-Transport dffnen.

» Die CFTR-Kandle werden gebildet und zur Zelloberflache gebracht, sie werden
dort aber vorzeitig wieder durch die eigene Zelle abgebaut.

Einige dieser Auswirkungen der Mutationen kdnnen inzwischen durch unterschied-
liche Medikamente (CFTR-Modulatoren, siehe Seite 20) behandelt werden und die
Erforschung und Entwicklung weiterer Medikamente lauft auf Hochtouren, um irgend-
wann moglichst alle Defekte behandeln zu kénnen.

Die Abbildung rechts zeigt die verschiedenen Funktionseinschréankungen, die durch die Mutationen bei
Mukoviszidose entstehen. Sie werden in Klassen (I bis VI) eingeteilt, denen sich die Mutationen (oder
Varianten) zuordnen lassen. Die CFTR-Modulatortherapie (siehe Seite 20) wirkt je nachdem, welche Funk-
tionseinschrankung im CFTR-Kanal vorliegt.
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3. Wie wird Mukoviszidose vererbt?

Der Mensch hat, abgesehen vom Geschlechts-Chromosom, jedes Gen zweimal in sei-
nem Erbgut (auf zwei sogenannten Genorten: ,Allelen®). Wenn eine Kopie des CFTR-
Gens von einer Mutation betroffen ist, kann das Gen auf der zweiten Kopie den Defekt
ausgleichen. Ist nur eine Kopie verandert (= mutiert), gilt man als Merkmalstrager und
kann das Gen zwar vererben, man selbst erkrankt aber nicht an Mukoviszidose.
Sind beide Kopien (Allele) des CFTR-Gens
O O verandert, ist man von Mukoviszidose
betroffen. Die Besonderheit bei Muko-
viszidose ist dabei, dass auf den beiden
Kopien unterschiedliche Mutationen im
CFTR-Gen auftreten kénnen (,,compound
heterozygot“) aber auch gleiche Mutatio-
nen (,homozygot®).

Wenn ein Elternpaar ein Mukoviszidose-
krankes Kind bekommt, kann man davon
ausgehen, dass beide Eltern Trager eines
mutierten CFTR-Gens sind. Mutter und
Vater geben nach dem Zufallsprinzip je-
weils eines ihrer beiden CFTR-Gene an
das Kind weiter. Sind beide Eltern Merk-
malstrager, das heift sie sind selber ge-

e o o
] (B Nl |
w uw n

Beide Eltern tragen ein mutiertes CFTR-Gen (oran-

ge), das sie an ihre Nachkommen weitergeben kén-
nen. Bekommt das Kind von beiden Elternteilen
das mutierte Gen, hat es Mukoviszidose (links).
Geben beide Elternteile oder nur eines das ge-
sunde CFTR-Gen weiter, ist das Kind gesund, kann
aber das mutierte Gen in sich tragen (Mitte) oder

sund, tragen aber jeweils ein mutiertes
Gen in sich, kann es mit einer statisti-
schen Wahrscheinlichkeit von 25% pas-
sieren, dass das Kind von jedem Eltern-
teil das mutierte Gen erhdlt und somit
Mukoviszidose hat.

ein komplett gesundes Gen (rechts).

4. Welche Tests fiihren zur Diagnose Mukoviszidose?

Im Jahr 2016 wurde die Mukoviszidose deutschlandweit in das Neugeborenen-Scree-
ning aufgenommen. Der grof3e Vorteil ist, dass dadurch die Diagnose schon friih fest-
steht und damit auch die Therapie frith begonnen werden kann. Damit lassen sich
das Fortschreiten der Erkrankung und Folgeschdden verzégern oder sogar verhindern.
Bei Kindern, die vor 2017 geboren wurden, wurde die richtige Diagnose oft spater ge-
stellt, bei manchen Patienten sogar erst im spateren Erwachsenenalter. Dann lagen
oft schon Organschdden vor, die nicht mehr riickgangig gemacht werden kénnen.
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Fiir die Diagnosestellung der Mukoviszidose wird ein Schweitest durchgefiihrt, der
auf dem Nachweis des Chloridgehalts im Schweifl beruht. Wichtig ist, dass bei einem
Verdacht auf Mukoviszidose die weitere Diagnostik in einem spezialisierten Mukovis-
zidose-Zentrum erfolgt.

Bei 98 % der Menschen mit Mukoviszidose, die eine fiir Mukoviszidose typische Sym-
ptomatik zeigen, werden im Schweifitest Werte tiber 60 mmol/l nachgewiesen. Bei
einigen Mutationen im CFTR-Gen liegen die Chorid-Konzentrationen jedoch im Nor-
mal- oder Grenzbereich. Weist bei einem nicht eindeutigen Ergebnis der Zustand des
Patienten auf Mukoviszidose hin, helfen weitere Diagnoseverfahren, eine Aussage zu
treffen. Nach der Diagnosestellung und bei unklarem SchweiBtest ist ein Gentest wich-
tig, um zu bestimmen, welche Mutation im CFTR-Gen vorliegt, da manche Therapien
(CFTR-Modulatoren, siehe Seite 20) nur bei bestimmten Mutationen verschrieben wer-
den konnen.

Aussage des Schweif3tests:
» Chlorid-lonen-Konzentration unter 30 mmol/l: Mukoviszidose unwahrscheinlich

» Chlorid-lonen-Konzentration von 30— 60 mmol/l: Mukoviszidose moglich,
der Test muss wiederholt werden und eventuell andere Diagnosetests
durchgefiihrt werden

» Chlorid-lonen-Konzentration von mehr als 60 mmol/l: starker Verdacht auf
Mukoviszidose, Test wird zur Bestadtigung der Diagnose wiederholt

Die weltweit hdufigste Mutation ist die F508del-Mutation, die in Deutschland bei tiber
80% der Menschen mit Mukoviszidose auf mindestens einem Allel vorkommt, bei
knapp der Halfte als homozygote Mutation (beide Allele der Gene haben dieselbe Mu-
tation). Alle anderen der etwa 2.000 Mutationen lassen sich jeweils bei weniger als 2%,
die meisten davon bei weniger als 0,3 % der Menschen mit Mukoviszidose finden.

Unklare Diagnose (CFSPID) und CF-dhnliche Symptome (CFTR-RD)

Es konnen auch unklare Diagnosen auftreten, z.B. wenn das Neugeborenen-Screening
auffallig und der Schweif3test grenzwertig ist und trotzdem ein oder zwei veranderte
Gene gefunden werden, von denen man nicht weif3, ob sie die Krankheit Mukoviszidose
auslosen. Man spricht dann von CFSPID: Cystic Fibrosis Screening Positive Inconclu-
sive Diagnosis. CFSPID ist zundchst keine Erkrankung, kann aber zu einer Erkrankung
werden und zwar zu Mukoviszidose oder zu einer CF-assoziierten oder CF-bedingten
Erkrankung (CFTR-RD). Die Ausprdagung der Mukoviszidose-Symptome versteht man
inzwischen als Kontinuum, in dem auch CF-Merkmalstrdger Symptome zeigen konnen.
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Was passiert im Korper bei Mukoviszidose?

5. Was passiert im Korper bei Mukoviszidose?

Die Veranderungen im CFTR-Kanal fiihren aufgrund des gestorten Salz- und Wassertrans-
ports dazu, dass ein zdaher Schleim eine Reihe lebenswichtiger Organe verstopft. Vor
allem die Atemwege, die Bauchspeicheldriise und der Darm sind davon betroffen.

Der Krankheitsverlauf ist individuell sehr unterschiedlich. Es kénnen nur einzelne, aber
auch mehrere Organe Mukoviszidose-Symptome zeigen. Die Schwere der Krankheits-
auspragung variiert stark. Eine eindeutige Zuordnung, welche Mutationen bei Mukovis-

o Nasennebenhohlen
‘.

Schweidriisen

Bronchial-
system

Leber/Gallenwege

Bauchspeicheldriise

Diinndarm

Geschlechtsorgane

zidose welche Symptome und welchen
Schweregrad auslosen, ist nicht moglich.
Es gibt nur anndhernde Erfahrungswerte,
mit welchem Krankheitsverlauf zu rech-
nen sein konnte. Grof3e internationale Da-
tenbanken sammeln Berichte tiber Muta-
tionen und Krankheitssymptome, um dem
auf die Spur zu kommen (zum Beispiel
www.cftr2.org).

5.1 Atemwege

Symptome der Atemwege stehen bei den
meisten Betroffenen im Vordergrund. Da
sich der zdhe Schleim nicht leicht ab-
husten ldsst, verstopft er die Atemwege.
Dadurch entsteht Husten, die Atmung ist
erschwert, es kommt zu wiederkehrenden
Infekten und Lungenentziindungen. Die
Lungenfunktion (gemessen an der Ein-
sekundenkapazitat FEV1, siehe Seite 19)
nimmt bei fast allen Betroffenen im Laufe
der Jahre ab.

Keime aller Art finden gute Voraussetzun-
gen, sich im zdhen Schleim der Mukovis-
zidose-Lunge anzusiedeln. Da der zdhe
Schleim den natiirlichen Abtransport von
Keimen behindert, konnen sich diese gut
vermehren (siehe Abbildung Seite 13). Die
Entziindung im Lungengewebe, die bei der
Bekampfung der Keime durch das Immun-
system entsteht, schddigt das Gewebe.

Die haufigste Organbeteiligung bei Mukoviszidose
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Gesund

Schleim

Zilien
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Basiswissen CF

Mukoviszidose

Schleim

[ Lungenepithelzelle

Gesunde Lunge: Die feinen beweglichen
Flimmerharchen (Zilien) auf den Lungen-
epithelzellen sind im normalen Schleim
beweglich und transportieren Keime und
Verunreinigungen aus der Lunge heraus
(mukozilidre Clearance). Der Schleim mit
den Keimen wird abgehustet oder ge-
schluckt.

Mukoviszidose-Lunge: Durch den zdhen
Schleim sind die Zilien weniger beweg-
lich und kénnen Keime und Verunrei-
nigungen nicht einfach aus der Lunge
heraustransportieren. Die Keime siedeln
sich im Schleim an und vermehren sich.
Der zdhe Schleim ldsst sich nicht leicht
abhusten.

Die Infektionen mit Keimen kdnnen medikamentds behandelt werden, aber die
Infektionen kehren meist friiher oder spater wieder oder werden im Lauf der Jahre
chronisch. Dann kénnen sie mit Medikamenten nicht mehr komplett vertrieben
werden. Um die Ansteckung mit Keimen zu minimieren, sind bei Mukoviszidose
gezielte Hygienemafinahmen wichtig (siehe Seite 28, HygienemaBnahmen).

Spétfolgen der Mukoviszidose sind anhaltende Atemnot und haufige Krankenhaus-
aufenthalte mit intravenéser Medikamentengabe gegen die Keime. Die Lunge kann
durch die Entziindungen und Infektionen irgendwann so stark geschadigt sein, dass
Betroffene auf eine zuséatzliche externe Sauerstoff-Versorgung angewiesen sind. Als
letzte Therapiemdoglichkeit kann dann eine Transplantation der Lunge nétig sein.
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Auch die oberen Atemwege, die Nasennebenhdhlen, sind oft von der Mukoviszi-
dose betroffen. Typisch sind hier wiederkehrende Infekte mit verstopfter Nase und
Schnupfen.

5.2 Verdauungssystem

Die Verdanderungen in Bauchspeicheldriise und Darm kdonnen beim Baby schon im
Mutterleib zu Verstopfung (Obstipation) fiihren, der ,,Mekoniumileus“ (Darmver-
schluss mit dem sog. Kindspech) kann sogar im Mutterleib per Ultraschall erkennbar
sein. Ein Darmverschluss (DIOS, Distales Intestinales Obstruktions-Syndrom) kann
auch nach dem Neugeborenen-Alter auftreten und tritt auch bei dlteren Menschen
mit Mukoviszidose auf. Viele Betroffene erleben zwar keinen DIOS, leiden aber den-
noch haufig an chronischer Verstopfung. Der Darm ist bei Mukoviszidose oft trage
(Motilitatsstorung) und der Nahrungsbrei wird nur langsam transportiert (verlangerte
Passagezeit). Mangelnde kérperliche Bewegung und zu geringe Trinkmengen tragen
zudem noch zu Verstopfungen bei. Damit verbunden sind oft Bauchschmerzen und
Appetitlosigkeit. Eine gezielte Erndhrung ist deshalb von Anfang an wichtig (siehe
Seite 22, Erndhrung).

Der starke Druck im Bauchraum durch die Verstopfung, aber auch zum Beispiel durch
das Husten, verbunden mit einer schwachen Muskulatur kann zum Rektumprolaps
filhren, einer Ausstiilpung des Darms am After. Diese ldsst sich in der Regel einfach
wieder zuriickschieben.

Der Grund fiir die schwierige Verdauungssituation ist der festsitzende Schleim in den
verdauungszufiihrenden Organen Bauchspeicheldriise (Pankreas), Leber und Gallen-
blase. Von dort werden normalerweise Verdauungssdfte in den Darm geleitet, was
durch den festsitzenden Schleim aber verhindert wird. Dadurch ist vor allem die Ver-
dauung von Fett erschwert, das dann unverdaut wieder ausgeschieden wird und als
fettige Auflagerung im Stuhl auftritt. Wird Fett nicht verdaut, fehlt einer der wichtigs-
ten Energielieferanten fiir den Kérper und es kénnen auch die fettloslichen Vitamine
nicht optimal aufgenommen werden (zum Beispiel Vitamin D). Daher sind auch Ge-
deihstorungen beim Kind und starkes Untergewicht typische Krankheitszeichen einer
Mukoviszidose.

Die Bauchspeicheldriise kann aber auch entziindet sein (Pankreatitis) und dadurch
zusatzliche Beschwerden verursachen.

Auch die Leber kann sich entziinden und es kdnnen Leberverfettung (Steatose),
Vermehrung des Bindegewebes in der Leber (Fibrose und Zirrhose) oder Pfortader-
hochdruck auftreten. Etwa ein Viertel der Kinder und ein Drittel der Erwachsenen mit
Mukoviszidose leiden an Lebererkrankungen.
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Der zdhe Schleim verstopft auch oft die Gallenblase und die Gallengdnge. Die Gallen-
wege konnen sich entziinden und die Gallenblase vergréfern und vermehrt Gallen-
steine bilden.

5.3 Diabetes

Die Bauchspeicheldriise ist nicht nur fiir die Produktion von Verdauungssaften zu-
standig, sondern auch fiir die Produktion von Insulin, das fiir den Zuckerstoffwech-
sel bendtigt wird. Ist diese Funktion der Bauchspeicheldriise gestort, entsteht die
Zuckerkrankheit (Diabetes mellitus). Diese wird dem Diabetes Typ 3 zugerechnet und
als CFRD (Cystic Fibrosis Related Diabetes) bezeichnet.

Diabetes tritt vorwiegend im hoheren Alter auf. Etwa ein Drittel der
erwachsenen Menschen mit Mukoviszidose sind davon betroffen.

Mehr Informationen finden Sie in der Broschiire ,,Diabetes bei Mukoviszidose“, zu
bestellen unter wvw.muko.info/angebote/mediathek.

5.4 Salzverlust

Der Defekt im Mukoviszidose-Gen verursacht auch eine erhdhte Konzentration von
Salz im Schwei. Daher miissen viele Menschen mit Mukoviszidose darauf achten,
viel Fliissigkeit und zusatzliche Elektrolyte aufzunehmen, besonders bei sportlicher
Betdtigung oder bei hoheren AufRentemperaturen.

5.5 Auswirkungen auf die Fruchtbarkeit

Bei Mukoviszidose kann der zéhe Schleim die Samenleiter des Mannes verschlielen
und so den Transfer der Spermien aus dem Hoden verhindern. Sehr haufig ist tber-
haupt kein Samenleiter bei Mukoviszidose-betroffenen Mannern vorhanden. Fast alle
Mé&nner mit Mukoviszidose sind deshalb zeugungsunfahig.

Bei Frauen ist die Zusammensetzung des Schleims im Gebdarmutterhals verdndert und
reduziert die Beweglichkeit der mannlichen Spermien auf dem Weg zur Gebarmutter.
Daher reduziert sich die Fruchtbarkeit von Frauen mit Mukoviszidose um etwa die Halfte.
Durch die Modulatortherapie wird die Fruchtbarkeit allerdings deutlich gesteigert und
driickt sich durch vermehrte, auch ungeplante Schwangerschaften aus.

Durch Therapieverfahren wie der kiinstlichen Befruchtung (IVF) und der intrazytoplasma-
tischen Spermieninjektion (ICSI) kénnen dariiber hinaus sowohl Frauen als auch Manner
mit Mukoviszidose Eltern werden. Weitere Informationen zu Kinderwunsch und Eltern-
schaft mit Mukoviszidose finden Sie im Internet unter www.muko.info/kinderwunsch.
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5.6 Osteoporose

Der Knochenstoffwechsel kann bei Mukoviszidose gestort sein, da die Nahrstoffe,
Mineralstoffe und Vitamine fiir den Knochenaufbau und den Knochenerhalt aufgrund
der Probleme mit der Verdauung nicht immer ausreichend zur Verfiigung stehen. Dazu
kommt, dass sich Betroffene gerade mit zunehmendem Krankheitsverlauf oft wenig
sportlich betatigen konnen und auch nur wenig mit natiirlicher Sonneneinstrahlung
in Kontakt kommen. All diese Faktoren férdern eine Osteoporose (Knochenschwund),
durch die die Knochen pords werden und leichter brechen.

Mehr Informationen finden Sie in der Broschiire ,,Osteoporose bei Mukoviszidose®,
zu bestellen unter www.muko.info/angebote/mediathek.

5.7 Arthritis und Arthrose

In seltenen Féllen konnen bei Mukoviszidose auch die Gelenke durch entziindliche
Vorgdnge betroffen sein und sich in Form von Arthritis oder Arthrose duf3ern. Die Ur-
sache dafiir ist unklar, es werden verschiedene Zusammenhdnge mit dem Immunsys-
tem, der Keimbelastung des Korpers und bestimmten Medikamenten diskutiert.

6. Infektionen der Atemwege

In den Atemwegen befinden sich auch bei gesunden Menschen eine Reihe von Mikro-
organismen (Bakterien, Viren, Pilze), die dort als natiirliche Flora leben. Durch die Flim-
merhdrchen auf den Lungenzellen und den beweglichen Fliissigkeitsfilm konnen die
Mikroorganismen kontinuierlich abgehustet werden und stellen somit keine Gefahr
flir den Korper dar (siehe Grafik Seite 13). Bei Mukoviszidose hingegen bildet der fest-
sitzende Schleim ein ideales Milieu in dem sich die Keime der natiirlichen Lungen-Flora
vermehren und sich bestimmte Keime dort zusatzlich ansiedeln kénnen. Bestimmte
Keime kdnnen dort besonders gut leben. Durch ihre Vermehrung und die ausgeldsten
Abwehrmechanismen des Kérpers (Immunreaktion) kommt es zu einer Entziindung, die
das Lungengewebe nach und nach zerstort.

6.1 Bakterien

Das hadufigste Bakterium in der Lunge von Menschen mit Mukoviszidose ist Pseudo-
monas aeruginosa. Dieses Bakterium lebt weit verbreitet in der Umwelt, vor allem in
feuchter Umgebung, und kann in den Atemwegen schwere Entziindungen verursachen.
Im Laufe des Lebensalters tragen immer mehr Betroffene P. aeruginosa in der Lunge:
unter 5% der Kinder im Alter von <2 Jahren, 12-15% im Jugendalter und im Alter von
40-50 Jahren haben etwa 50 % der Betroffenen Pseudomonaden in der Lunge. Die In-
fektion mit Pseudomonaden kann mit Antibiotika behandelt werden. Mit zunehmen-
dem Alter kénnen sie allerdings meist nicht mehr ganz aus der Lunge vertrieben werden
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und kdnnen auch Resistenzen gegen An-
tibiotika bilden. Die Therapie zielt dann
darauf ab, die Anzahl der Bakterien und
damit die entziindungsbedingte Lungen-
schddigung gering zu halten und zu ver-
zogern.

Auch Staphylokokken (Staphylococcus

aureus) konnen als infektiose Keime in

der Lunge vorkommen. Schon im jungen

Alter werden Staphylokokken diagnos-

tiziert, allerdings meist in der leicht the-

rapierbaren, nicht resistenten Form. Im

Verlauf der Erkrankung findet man dann

auch resistentere Formen, beispielsweise Wachstum von Staphylococcus aureus auf einem
die Methicillin-resistente Form (MRSA). Nihrboden

Ein weiterer Keim bei Mukoviszidose ist

Burkholderia cepacia und einige nah

verwandte Stamme. Diese Bakterien wer-

den oft unter dem Begriff Burkholderia

cepacia Komplex (BCC) zusammengefasst. Diese Gruppe von Bakterien tritt frithes-
tens im Schulalter auf und am héaufigsten im Erwachsenenalter. Sie ist allerdings
insgesamt sehr selten (altersabhdngig bei 1-5% der Menschen mit Mukoviszidose
nachweisbar).

Atypische Mykobakterien oder auch nicht-tuberkulose Mykobakterien (NTM, hier
vor allem Mycobacterium abscessus) werden in den letzten Jahren bei Menschen mit
Mukoviszidose deutlich hdufiger gefunden als frither. Die Anzahl von Patienten mit die-
sen Bakterien ist weltweit angestiegen, liegt aber immer noch bei wenigen Prozent.

6.2 Viren

Infektionen der Atemwege mit Schnupfen- oder Erkdltungsviren verlaufen bei Mukovis-
zidose-Betroffenen meist schwerer und langer als bei sonst gesunden Menschen und
kénnen auch die unteren Atemwege (Lunge) betreffen.

Gefdhrliche Viren fiir die Atemwege, auch bei gesunden Menschen, sind Influenza-
Viren. Da gegen diese Infektion jedoch geimpft werden kann, stellt sie nur selten ein
besonderes Gesundheitsproblem fiir Menschen mit Mukoviszidose dar. Durch eine
Influenza-Virus-Infektion (,,Grippe*) kann sich die Lungenfunktion der Betroffenen
allerdings stark und langfristig verschlechtern. In der Corona-Pandemie 2020/21
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waren Menschen mit Mukoviszidose nicht hdufiger und nicht schwerer von der Erkran-
kung Covid-19 betroffen. Die Griinde dafiir sind vielfdltig und bislang noch nicht ganz
geklart.

6.3 Pilze

Pilze und ihre Sporen finden sich tiberall in der Lebensumgebung und zum Teil auch in
den Atemwegen des Menschen. Sie kdnnen in Einzelfdllen schwere Krankheitsverldufe
auslosen, sind meist aber ohne Krankheitswert (z.B. Candida spp.).

Eine Komplikation bei der Infektion mit Aspergillus fumigatus ist die ABPA (allergi-
sche bronchopulmonale Aspergillose), eine allergische Reaktion auf die Kolonisierung
mit Aspergillus. Sie tritt bei etwa 2—5% der Kinder und 5-10 % der erwachsenen Mu-
koviszidose-Betroffenen auf.

AuBier Aspergillus fumigatus treten bei Mukoviszidose auch Pilze auf, die normaler-
weise nicht in den Atemwegen zu finden sind, wie beispielsweise Scedosporium spp.
oder Exophiala dermatitidis. Bei schlechtem Zustand des Immunsystems und vorge-
schadigter Lunge konnen diese Pilze ebenfalls eine erhebliche Verschlechterung der
Lungenfunktion bewirken.

Mikroskopische Aufnahme von Aspergillus
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7. Welche Untersuchungen werden bei Mukoviszidose
regelmasig gemacht?

Wenn die Diagnose Mukoviszidose gestellt wurde, miissen regelméaBig Untersuchun-
gen durchgefiihrt werden, um den aktuellen Gesundheitszustand abzubilden und
den Therapieerfolg zu kontrollieren. Manche der Untersuchungen werden bei jedem
Ambulanzbesuch, manche nur jahrlich zur Kontrolle durchgefiihrt, beziehungsweise
abhdngig vom Gesundheitszustand des Patienten. Auch ohne Komplikationen sollte
sich ein Mensch mit Mukoviszidose deshalb einmal im Quartal in seiner CF-Ambulanz
vorstellen.

Lungenfunktion

Die Lungenfunktion kann durch verschiedene Testmethoden untersucht werden. Die-
se zeigen, ob eine Verengung der Atemwege vorliegt, ob sich die Luft gleichméaBig
in der Lunge verteilt und wie dehnbar die Lunge ist. Die haufigste Methode bei
Mukoviszidose ist die Spirometrie, mit der die Einsekundenkapazitat (FEV1, forciertes
exspiratorisches Volumen in einer Sekunde) gemessen wird.

Wofiir steht FEV1?

Der FEV1 ist einer der Messwerte, die bei der Lungenfunktionsmessung
gemessen werden. Er beschreibt die Menge an Luft, die eine Person nach
einem tiefen Atemzug innerhalb der ersten Sekunde ausatmet.

Wofiir steht FEV1%?

Der FEV1% ist der prozentuale Wert des durchschnittlichen FEV1, den
gesunde Menschen des gleichen Alters, Geschlechts und Lange/Gewicht
erreichen.

Zur Ergdnzung kann eine Body- oder Ganzkorperplethysmographie (Messung zu-
satzlicher Atemparameter in einer geschlossenen Kabine) durchgefiihrt werden oder
das Multiple Breath Washout (MBW)-Verfahren. Dieses Verfahren bestimmt den Lung
Clearance Index (LCl), indem die Atemziige gezihlt werden, die ben6tigt werden, um
ein zuvor eingeatmetes Gas wieder vollstandig auszuatmen.

Mikrobiologie in der Lunge

Im Sputum (Auswurfvon Schleim beim Husten) oder im Rachenabstrich wird regelma-
Big untersucht, welche Mikroorganismen in der Lunge vorkommen. Das ist besonders
wichtig, um diese mit speziellen Therapien schnell wieder aus der Lunge zu entfernen.
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Blutuntersuchungen

Um den Gesundheitszustand des gesamten Kérpers zu beurteilen, werden regelma-
Big Blutuntersuchungen durchgefiihrt. Dabei ldasst sich auch der Grad der Entziindung
im Korper erkennen und andere Erkrankungen, zum Beispiel ein beginnender Diabe-
tes, entdecken.

Ultraschall, Rontgen und Magnetresonanztomographie (MRT)

Je nachdem, welche Beschwerden vorherrschen, kdnnen auch speziellere Unter-
suchungen notwendig sein, wie beispielsweise Rontgen- oder MRT-Untersuchungen
des Brustkorbes. Mit Ultraschall wird regelmafig der Bauch tberprift.

8. Therapie der Mukoviszidose

Die Therapie der Mukoviszidose zielt darauf ab, die Symptome zu behandeln und da-
mit der Verschlechterung des Gesundheitszustandes vorzubeugen. Eine Heilung gibt
es nicht, allerdings ist in den letzten Jahren mit den sogenannten CFTR-Modulatoren
ein neuer Therapieansatz entstanden, der am Basisdefekt der Mukoviszidose, dem
CFTR-Kanal, ansetzt.

Die Therapie bei Mukoviszidose besteht aus tdglicher Inhalation, Tabletteneinnahme,
Physiotherapie und gezielter Erndhrung. Wichtig ist, die Therapie von Anfang an in
den Tagesablauf zu integrieren und regelmaRig durchzufiihren. Denn das lohnt sich:
Eine konsequente Therapie beeinflusst den Verlauf der Mukoviszidose deutlich.

8.1 Medikamente

CFTR-Modulatoren:

Diese Medikamente bewirken, dass der CFTR-Kanal besser funktioniert und dadurch
das Problem des unausgeglichenen Salz-Wasser-Haushalts gar nicht erst auftritt. Sie
missen meist zweimal taglich als Tablette eingenommen werden. Es gibt in der Mo-
dulatortherapie derzeit Potentiatoren und Korrektoren. Diese konnen fiir eine bessere
Wirkung miteinander kombiniert werden. Potentiatoren aktivieren den CFTR-Kanal, in
dem sie die Offnungswahrscheinlichkeit des Kanals erhdhen. Korrektoren kénnen an
verschiedenen Stellen in den Herstellungsprozess des CFTR-Kanals eingreifen.

Die Modulatortherapie kann bewirken, dass sich die vorher angewendeten Standard-
therapien und die Anforderungen an die Erndhrung verdndern. Bisher kénnen aber
noch nicht alle Menschen mit Mukoviszidose damit erfolgreich behandelt werden, da
die Wirkung der Modulatoren von der Mutationsklasse abhédngt (siehe Seite 9).
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Da es hierzu fortlaufend neue Erkenntnis-
se und Medikamenten-Zulassungen gibt,
finden sich aktuelle Neuigkeiten auf un-
serer Internetseite unter www.muko.info.

Schleimlosende Medikamente

(Mukolytika):

Um den festsitzenden Schleim in der

Lunge zu verfliissigen, konnen schleim-

losende Medikamente inhaliert wer-

den. Der Schleim wird fliissiger durch

das Hinzufiigen von Wasser (zum Bei-

spiel durch die Inhalation von Koch-

salzlésung) und die Zersetzung von

klebrigen Bestandteilen im Schleim RegelméRige Tabletteneinnahme muss in den
(zum Beispiel durch die Inhalation von  Tagesablaufintegriert werden.
DNase). Dadurch kann er aus den un-

teren Luftwegen besser abtransportiert

und abgehustet werden.

Entziindungshemmende Medikamente:

Eine anhaltende Entziindung fiihrt zu einer Schadigung des Lungengewebes. Die
Entziindung kann mit Medikamenten wie Cortison oder Ibuprofen gedampft werden.
Wenn die Entziindung aber durch eine Infektion mit Bakterien, Viren oder Pilzen verur-
sacht wird, kommen Antibiotika und andere anti-infektive Medikamente zum Einsatz.

Medikamente gegen Infektionen:

Infektionen der Lunge mit Bakterien, Viren oder Pilzen werden mit den passenden
Antibiotika, Virostatika oder Antimykotika behandelt. Antibiotika werden meist durch
Inhalation in die Lunge gebracht, es kann aber auch nétig sein, sie als Tablette oder
intravends zu erhalten.

Verdauungsenzyme:
Um die Verdauung der Nahrung im Darm zu gewahrleisten, miissen Mukoviszidose-
Betroffene zu jedem Essen Verdauungsenzyme einnehmen. Die Menge der benétig-
ten Enzyme muss passend zum jeweiligen Essen berechnet werden. Die Berechnung
erlernt man am besten in der Erndhrungsberatung, die regelmafiger Bestandteil der
Therapie sein sollte.
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8.2 Inhalation

Die Inhalation von Arzneistoffen bringt
den Wirkstoff direkt in die Atemwege.
Wesentlich fiir die Wirksamkeit der Inha-
lation ist die richtige Inhalationstechnik,
die durch das Team der Mukoviszidose-
Einrichtung mit dem Patienten gelibt
wird.

Bei der Inhalation von Medikamenten
gibt es zwei verschiedene Anwendungs-

Feuchtinhalation moglichkeiten, die Feucht- und die Tro-
ckeninhalation. Bei der Feuchtinhalati-
on wird das Medikament als wdssrige
Losung inhaliert und vernebelt, bei der
Trockeninhalation wird das Medikament
als Pulver inhaliert. Beide Verfahren ha-
ben Vor- und Nachteile und kénnen in
der Therapie auch kombiniert werden.
Die Technik der Trockeninhalation bei-
spielsweise ist schwieriger durchzufiih-
ren, kostet aber erheblich weniger Zeit
als die Feuchtinhalation.

Trockeninhalation

8.3 Erndhrung

Die Verdauungsstorung, die bei den meisten Mukoviszidose-Betroffenen auftritt, kann
durch die Einnahme von Verdauungsenzymen weitgehend ausgeglichen werden. Trotz-
dem ist eine gezielte Erndhrung bei Mukoviszidose besonders wichtig, da durch die er-
héhte Atemarbeit und den vermehrten Husten, aber auch durch Infektionen, Fieber und
Durchfédlle mehr Energie verbraucht werden kann als bei einem gesunden Menschen.
Dazu kommt ein erhdhter Fliissigkeits- und Salzbedarf und es kann auch ein Vitamin-
mangel auftreten. Bei Menschen, die eine Modulatortherapie einnehmen, normalisiert
sich der Energie- und Salzbedarf allerdings oft und auch der Bedarf an Vitaminen kann
sich verdndern. Dann muss die Erndhrung entsprechend angepasst werden, um Uber-
gewicht und Stoffwechselerkrankungen vorzubeugen. Eine regelméafige Erndhrungs-
therapie gehort daher zu den Grundpfeilern der CF-Therapie.

In unseren Broschiiren zum Thema Erndhrung finden Sie genauere Informationen
(zu bestellen unter: www.muko.info/angebote/mediathek).
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8.4 Physiotherapie

Die regelmdBige Physiotherapie ist ein weiterer Baustein in der Mukoviszidose-The-
rapie. Hier lernen Menschen mit Mukoviszidose, den Husten produktiv einzusetzen,
den zdhen Schleim abzuhusten und ihren Brustkorb zu dehnen. Die Atem- und Deh-
nungsiibungen miissen tdglich durchgefiihrt werden und beginnen schon im Saug-
lingsalter. Auch wenn eine Modulatortherapie eingenommen wird und sich dadurch
die Menge an festsitzendem Schleim in der Lunge reduziert, bleibt die Physiothera-
pie ein wichtiger Bestandteil der Therapie. Bei akuten Verschlechterungen der Lunge
(Exazerbationen) z.B. durch Infektionen ist es wichtig, die Physiotherapie-Techniken
zu beherrschen und durchfiihren zu konnen.

Fiir die Mukoviszidose-Therapie ausgebildete Physiotherapeuten finden Sie unter
Adressen auf www.muko.info/adressen.

Physiotherapie hilft beim Abhusten des festen Schleims.
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8.5 Sport

Korperliche Betdtigung und Sport wirken
sich positiv auf die Gesundheit von Men-
schen aus und kdnnen bei Menschen
mit Mukoviszidose die Lungenfunktion
und die Beweglichkeit des Brustkorbs
erhalten oder verbessern. Auflerdem hat
kdrperliche Bewegung einen positiven
Effekt auf die Knochenfestigkeit, die
koordinativen Fahigkeiten, die Korper-
haltung und die kérperliche Leistungsfa-
higkeit. Auch Mukoviszidose-Betroffene
kdnnen ihre Leistungsfahigkeit durch ein
gezieltes Training deutlich steigern.

Nicht jede Sportart ist gleich gut geeig-
net fiir Menschen mit Mukoviszidose.
Betroffene kénnen sich beim Mukoviszi-
dose e.V. beraten lassen, welche Sport-
art flir sie geeignet ist (siehe Seite 29).

Sport und korperliche Aktivitat bei CF wirken
sich positiv auf den Krankheitsverlauf aus.

8.6 Transplantation

Eine Transplantation der Lunge kann fiir Menschen mit Mukoviszidose eine Chan-
ce sein weiterzuleben, wenn das Lungengewebe bereits so geschddigt ist, dass es
die Sauerstoffaufnahme und Kohlendioxidabgabe nicht mehr bewdltigen kann. Bei
einer Transplantation wird die Lunge oder Teile der Lunge durch ein Spenderorgan
ersetzt. Da der Spender in allen Kérperzellen ein gesundes, nicht mutiertes Mukovis-
zidose-Gen trdgt, kann seine Lunge im Korper des Mukoviszidose-Betroffenen normal
funktionieren. Die Mukoviszidose wird nur in diesem Organ nicht wieder auftreten.
Allerdings ist eine Transplantation mit vielen Risiken verbunden und kann nicht als
Heilung angesehen werden.

Ausfiihrliche Informationen zur Entscheidungsfindung, zur Vor- und Nachbereitung
einer Transplantation mit Erfahrungsberichten und Beratungsangeboten finden Sie
auf unserer Internetseite unter www.muko.info/transplantation.
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8.7 Rehabilitation
Die regelmdfiige stationdre Rehabilitation in qualifizierten Einrichtungen ist ein we-
sentlicher Bestandteil in der Behandlung von Mukoviszidose.

Aufgaben der stationdren Rehabilitation sind neben der Stabilisierung oder moglichst
auch derVerbesserung des Gesundheitszustandes (d. h. das Erreichen medizinischer
Ziele wie zum Beispiel der Verbesserung von Koérpergewicht und Belastbarkeit sowie
der Reduktion der Folgen von Infektionen der Lunge und Atemwege) auch wesent-
lich die Sicherung beziehungsweise Wiederherstellung der Teilhabe am sozialen
und beruflichen Leben. Viele Mukoviszidose-Betroffene wissen um die Vorteile einer
stationdren medizinischen Rehabilitation in einer spezialisierten Klinik: In erster
Linie Zeit fuir eine intensive Therapie unter der Betreuung eines multiprofessionellen
Teams und die Chance, durch die Begegnung mit anderen Erkrankten Mut zu schop-
fen und neue Anregungen zu erhalten.

Es gibt verschiedene Angebote fiir Erwachsene, fiir Kinder und Jugendliche (mit und
ohne Begleitperson) oder fiir die ganze Familie als sogenannte ,,familienorientierte
MaBnahme (FOR). Als Kostentrdger fiir eine Rehabilitationsmafnahme kommen zum
Beispiel die Kranken- oder Rentenversicherung infrage. Wir empfehlen im Vorfeld der
Reha-Beantragung den Austausch mit der CF-Ambulanz, damit die individuellen Reha-
Ziele (zum Beispiel Steigerung der korperlichen Belastbarkeit, Besserung der Sekret-
mobilisation) gemeinsam besprochen werden kénnen. Die konkrete Nennung der
korperlichen Einschrankungen und der Reha-Ziele erhoht die Chance auf Genehmi-
gung der gewiinschten Reha.

Fragen und Antworten zum Reha-Antrag bei Mukoviszidose und eine Liste der spezia-
lisierten Rehakliniken finden Sie auf www.muko.info.
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9. Forschungsansitze und klinische Studien

Mukoviszidose ist noch immer eine unheilbare Krankheit. Die molekularen Hinter-
griinde der Krankheit zu erforschen, ist ein genauso wichtiges Ziel wie die Entwick-
lung neuer diagnostischer Methoden und noch besserer Therapien. Der Mukovis-
zidose e.V. fordert Forschungsprojekte und Nachwuchswissenschaftler, um neue
Therapieansatze zu ermoglichen sowie die bestehende Therapie zu optimieren mit
dem Ziel, die Lebenszeit zu verlangern und die Lebensqualitdt von Menschen mit
Mukoviszidose zu verbessern.

Auf unserer Internetseite finden Sie alle Informationen zu aktuellen Forschungsan-
satzen und klinischen Studien:
www.muko.info/forschung und www.muko.info/studienliste.

10. Mit Mukoviszidose leben

Trotz stark verbesserter Behandlungsmoglichkeiten in den letzten Jahren ist fiir Eltern
und andere Angehdrige die Diagnose Mukoviszidose bei ihrem Neugeborenen oder
Kind zunichst ein groRer Schock, der mit vielen Angsten und Sorgen verbunden ist. Wie
wird mein Kind mit dieser Krankheit leben kdnnen? Wie schaffe ich es, meinem Kind
die bestmogliche Therapie zukommen zu lassen? Welche Unterstiitzungsmoglichkeiten
gibt es? Diese und viele andere Fragen, aber auch das tagliche Leben mit den Thera-
pieanwendungen und Terminen, stellen eine Belastung fiir die ganze Familie dar. Der
Austausch mit anderen Betroffenen kann hier sehr hilfreich sein und der Besuch einer
spezialisierten Mukoviszidose-Einrichtung ist fiir den weiteren Verlauf der Krankheit
entscheidend.

Zertifizierte Mukoviszidose-Einrichtungen finden Sie unter
www.muko.info/adressen

Wenn die Diagnose Mukoviszidose im Saduglingsalter gestellt wird, stehen die Eltern
und Familien vor einer einschneidenden Umstellung ihres Lebens. Natdrlich istin die-
ser Zeit wichtig, dass sich die Medikamentengabe, Physiotherapie, Inhalationen und
die spezielle Erndhrung des Sduglings gut einspielt. Aber wichtig ist auch, sich fun-
dierte Informationen {iber die Krankheit und bei Bedarf psychologische Unterstiitzung
und sozialrechtliche Beratung zu holen. Informationen zu unseren Beratungsangebo-
ten finden Sie auf Seite 29.

In jeder Lebensphase des Kindes stellen sich neue Herausforderungen, mit dem Ein-
tritt in den Kindergarten, der Einschulung, der Pubertdt und nicht zuletzt mit der Frage



Mit Mukoviszidose leben Basiswissen CF

nach Ausbildung und Beruf. Alle Phasen werden durch das Team der Mukoviszidose-
Einrichtung begleitet. Durch eine kompetente Betreuung gewinnen Eltern und Patien-
ten zunehmend Zuversicht, mit der neuen Situation gut umgehen zu kénnen und zu
lernen, die Krankheit in ihr Leben zu integrieren.

Dennoch kann das Leben mit einer chronischen Erkrankung bedngstigend und in
manchen Phasen der Erkrankung schwer zu ertragen sein. Gesundheit ist nicht mehr
selbstverstandlich. Medizinische Fragen und zeitaufwdndige Therapiemafinahmen
bestimmen den Alltag. Angste, negative Gedankenschleifen und eine anhaltend
gedriickte Stimmung kénnen auftreten. Der Arzt und das Team in einer zertifizierten
Mukoviszidose-Einrichtung werden auf die Symptome achten und Hilfe bei der Be-
handlung von Depressionen und Angsten anbieten. Zudem kann man sich an den
Mukoviszidose e.V. wenden: Der Verein berdt unter anderem zu psychosozialen und
sozialrechtlichen Fragestellungen und kann Hilfen vermitteln. Hier erhalten Betrof-
fene auch den Kontakt zur regionalen Selbsthilfe, psychologischer Beratung und In-
formation (siehe Seite 29 —-30).

Weiterfiihrende Literatur:
» Unser Kind hat Mukoviszidose: Informationen und Hilfen fiir Eltern
» Erndhrung von Sduglingen mit Mukoviszidose
» Mukoviszidose: Ratgeber fiir Kindergarten und Schule

Diese und weitere Broschiiren konnen Sie bestellen unter:
www.muko.info/angebote/mediathek

,—_ h

Mukoviszidose

Ein Ratgeber fiir Kindergarten und Schule

Unser Kind
hat Mukoviszidose

Informationen und Hilfen fiir Eltern
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10.1 Hygienemaf3nahmen bei Mukoviszidose

Mukoviszidose ist nicht ansteckend. Menschen mit Mukoviszidose kénnen sich aber
leichter als andere Menschen mit bestimmten Keimen aus der Umwelt anstecken.
Insbesondere die Keime in den Atemwegen verursachen bei Mukoviszidose gréfiere
Probleme als bei anderen Menschen.

Deshalb ist es fiir Menschen mit Mukoviszidose angeraten, gewisse Hygienemafinah-
men einzuhalten. Dazu gehort vor allem das regelméafige griindliche Handewaschen,
denn die meisten Keime werden iiber die Hdnde {ibertragen. Im hduslichen Umfeld
sind auBerdem Hygienemafinahmen sinnvoll, die vermeiden, dass Keime, die sich
besonders in Feuchtrdumen vermehren, nicht in die Atemwege gelangen.

RegelméaRiges Hindewaschen schiitzt vor Infektionen.

Ausfiihrliche Informationen zur Hygiene bei Krankenhausaufenthalten, aber auch
zuhause erhalten Sie in der Richtlinie des Robert Koch-Instituts ,,Anforderungen an
die Hygiene bei der medizinischen Versorgung von Patienten mit Cystischer Fibrose
(Mukoviszidose)“ unter: www.muko.info/leitlinien.

Fiir Treffen mehrerer Mukoviszidose-Betroffener gelten besondere Vorsichtsmaf3-
nahmen, damit sich die Keime aus den Atemwegen nicht von Mensch zu Mensch
Ubertragen. Viele Veranstaltungen schlieBen aus Sicherheitsgriinden Patienten mit
bestimmten Keimen (zum Beispiel MRSA, siehe Seite 17) aus, um andere zu schiitzen.
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11. Der Mukoviszidose e.V. — Helfen. Forschen. Heilen.

Der Mukoviszidose e.V. vernetzt die Patienten, ihre Angehérigen, Arzte, Therapeuten
und Forscher. Er leistet Hilfe zur Selbsthilfe, verbessert die Therapiemdglichkeiten
und fordert die Forschung. Dariiber hinaus setzt er sich fiir die Belange der Betrof-
fenen gegeniiber Entscheidungstragern in Politik, dem Gesundheitswesen und der
Wirtschaft ein. Damit die gemeinsamen Aufgaben und Ziele erreicht werden kénnen,
ist der gemeinnitzige Verein auf die Unterstiitzung engagierter Spender und Férderer
angewiesen.

11.1 Beratungsangebote

Auf unserer Internetseite finden Sie alle Beratungsangebote des Mukoviszidose e.V.
wie beispielsweise die sozialrechtliche Beratung, den Expertenrat, die Sportbera-
tung, das Unterstiitzungsangebot muko.fit und vieles mehr.
www.muko.info/angebote/beratung

11.2 Selbsthilfe

Die Selbsthilfegruppen des Mukoviszidose e.V. konnen nach der Diagnosestellung
eine erste Anlaufstelle fiir Eltern und Mukoviszidose-Betroffene sein. Aus dem Erfah-
rungs- und Gedankenaustausch mit Gleichbetroffenen kénnen sie Mut und Hoffnung
schopfen und fiir das Leben mit der Mukoviszidose profitieren. Auch erwachsene
Patienten sind in der Selbsthilfearbeit aktiv und haben mit der Arbeitsgemeinschaft
Erwachsene mit CFim Mukoviszidose e.V. (AGECF) ein eigenes Forum. Kontakte finden
Sie hier: www.muko.info/angebote/selbsthilfe und www.muko.info/agecf.

11.3 Forschungsforderung

Forschungsforderung bedeutet fiir den Mukoviszidose e.V. nicht nur, Forschungs-
projekte zu bezahlen. Ziel des Vereins ist es vielmehr, das Thema Mukoviszidose fiir
Wissenschaftler und Arbeitsgruppen interessant zu machen und gemeinsam an der
Verbesserung der Behandlungsméglichkeiten zu arbeiten.

11.4 Arbeitskreise im Mukoviszidose e.V.

Im Mukoviszidose e.V. haben sich aus allen behandelnden Berufsgruppen (Arzte,
Erndhrungs- und Physiotherapeuten, psychosoziale Krafte, Pflegekrafte, Sportwis-
senschaftler) und Forscher zu Arbeitskreisen und Arbeitsgemeinschaften zusammen-
geschlossen, um sich zu vernetzen und fortzubilden.
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11.5 Informationsangebote zu Mukoviszidose

Der Mukoviszidose e.V. stellt iber die Internetseite www.muko.info aktuelle Infor-
mationen zur Erkrankung bereit und kommuniziert iber seine Sozialen Medien wie
Instagram (www.instagram.com/mukoinfo), Threads (https://www.threads.com/
@mukoinfo), Facebook (www.facebook.com/mukoinfo) und Linkedin (https://
www.linkedin.com/company/mukoviszidose-e-v-). Der MUKOblog (https://blog.
muko.info) bietet personliche Einblicke in das Leben mit der Krankheit sowie in
aktuelle Entwicklungen in der Mukoviszidose-Forschungslandschaft.

Auf vom Mukoviszidose e.V. organisierten Fachtagungen, Seminaren fiir Betroffene,
Selbsthilfe-Treffen und Jahrestagungen werden ebenfalls regelmafig Informationen
zu Mukoviszidose ausgetauscht und Forschungstrends diskutiert. Veranstaltungs-
ankiindigungen finden Sie auf www.muko.info, direkt auf der Startseite.

Weitere Informationen zu Mukoviszidose und den Projekten des Mukoviszidose e.V.
erhalten Sie in der Geschéftsstelle unterinfo@muko.info oder Telefon 0228 9 87 80-0.

Quellenangabe fiir Seite 8: (vgl. Ernst Ludwig Rochholz: Alemannisches Kinderlied und Kinderspiel aus
der Schweiz J.). Weber, Leipzig, 1857, S.280/615) und ,Wehe dem Kind, das beim Kuss auf die Stirn salzig
schmeckt, es ist verhext und muss bald sterben“ (vgl. J. X. Pfyffer: Zitierend aus dem Warterbuch der
Schweizerdeutschen Sprache Band 7, 1848, S. 899)
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In Deutschland sind liber 8.000 Kinder, Jugendliche und Erwachsene von der un-
heilbaren Erbkrankheit Mukoviszidose betroffen. Jedes Jahr werden in Deutschland
etwa 150 bis 200 Kinder mit der seltenen Krankheit geboren. Der Mukoviszidose e.V.
vernetzt die Patienten, ihre Angehérigen, Arzte, Therapeuten und Forscher. Er biindelt
unterschiedliche Erfahrungen, Kompetenzen sowie Perspektiven mit dem Ziel, jedem
Betroffenen ein mdéglichst selbstbestimmtes Leben mit Mukoviszidose erméglichen zu
kénnen. Um die gemeinsamen Aufgaben und Ziele zu erreichen, ist der gemeinniitzige
Verein auf die Unterstiitzung engagierter Spender und Férderer angewiesen.

Mukoviszidose e.V. - Bundesverband
Cystische Fibrose (CF) - gemeinniitziger Verein
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E] Bitte unterstiitzen Sie unsere Arbeit
1 durch lhre Spende!

www.muko.info/spenden
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