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Gemeinsam Hoffnung geben

Diagnose geht anders
Leiden durch Seltene Krankheiten

Die Diagnose liegt eigentlich auf der Hand. Das Kind hat offenbar Ohrenschmerzen und Fieber. Die
Eltern tippen auf eine Mittelohrentziindung und der Arzt bestétigt das. Dem Kind kann geholfen
werden. Gut, wenn es so ist. Die Welt kommt schnell wieder in Ordnung.

Es gibt aber auch Fille, in denen die Welt bei solchen Symptomen véllig aus den Fugen gerdt. Nam-
lich dann, wenn es nicht bei der schnell zu kurierenden Ohrenentziindung bleibt und im ersten Le-
bensjahr 6fter Infekte mit teilweise schweren Verldufen bis hin zur Lungenentziindung auftreten. Der
Kinderarzt diagnostiziert dann haufig eine chronische Bronchitis. Das muss nicht zutreffend sein.
Das Leiden schreitet voran. Es zeigen sich im ersten bis dritten Lebensjahr Schwerhorigkeit und
Méngel bei den sprachlichen Fahigkeiten. Diese werden von den Kinderdrzten oft mit der Schwerhd-
rigkeit erkldrt. Aber die Ursachen liegen tiefer und zeigen im Verlauf des Wachstums weitere Symp-
tome. Bei Kindern im Alter von sieben bis zwdlf Jahren kénnen Unsicherheiten beim Laufen und
erste geistige Beeintrachtigungen im Vergleich zu anderen Kindern auftreten.

Was mit dem Symptom Ohrenschmerzen begann, erweist sich als eine so genannte Seltene Krank-
heit. Bis zu deren Diagnose nach durchschnittlich acht besuchten Arzten und rund finf Jahren, in
denen wertvolle Zeit zur Behandlung verloren geht, ist es ein Leidensweg fiir die Betroffenen und ein
Horror fiir die Angehdrigen.

Im beschriebenen Fall ist es eine Alpha-Mannosidose, die nach der Diagnose wirkungsvoll behandelt
werden kann. Es gibt rund 8.000 Seltene Krankheiten. Weil sie in der Praxis nur selten vorkommen,
ist die Ratlosigkeit der Arzte verstindlich. Und bei dem skizzierten Krankheitsverlauf sind auch die
genannten Fehldiagnosen nachvollziehbar. Niemand vermutet einen Gendefekt mit einem Enzym-
Mangel, der zu einer Ablagerung von Zucker in Organen und Geweben des Kérpers und damit zu de-
ren Schadigung flhrt.

Wenn Eltern Entwicklungsstérungen ihrer Kinder beobachten, die nicht diagnostiziert und behandelt
werden kdnnen, sind Eigeninitiative und Beharrlichkeit gefordert. Bei rund vier Millionen Menschen,
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die in Deutschland an einer Seltenen Krankheit leiden, gibt es viele Erfahrungen, die man nutzen
kann. Ein Netzwerk von Selbsthilfeorganisationen ist die Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen
(ACHSE), die Informationen und Unterstiitzung bei der Suche nach Ansprechpartnern fiir die richtige
Diagnose liefert. Bei der Vermutung, dass es sich um genetische oder vererbbare Erkrankungen han-
delt, bietet die Gesellschaft fiir Mukopolysaccharidosen e. V. unter der Website www.mps-ev.de
wertvolle Hilfe, um die Krankheit zu identifizieren.
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