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3b-Studie über die Auswirkungen von Elexa-
caftor/Tezacaftor/Ivacaftor (ELX/TEZ/IVA) auf 
die Glukosetoleranz bei Menschen mit zys-
tischer Fibrose (CF) und gestörtem Glukose-
stoffwechsel“

• Abstract WS16.04 mit dem Titel „Vorteile der 
Einführung von Lumacaftor/Ivacaftor (LUM/
IVA) bei Kindern mit CF im Alter von 2–5 Jah-
ren: Zwischenergebnisse einer laufenden 
registergestützten Studie“

• Abstract WS16.05 mit dem Titel „Langfristige 
Auswirkungen von Ivacaftor (IVA) bei Men-
schen mit zystischer Fibrose in Irland“

• Late Breaking Science (Workshop 15)-Abs-
tract mit dem Titel „Effekte der Behandlung 
mit Elexacaftor/Tezacaftor/Ivacaftor (ELX/
TEZ/IVA) auf Entzündungsmarker bei Men-
schen mit zystischer Fibrose (CF)“

Über KAFTRIO® (Ivacaftor/Tezacaftor/
Elexacaftor) in Kombination mit Ivacaftor

KAFTRIO® (Ivacaftor/Tezacaftor/Elexacaftor) 
in Kombination mit Ivacaftor ist in Europa 
zugelassen zur Behandlung der zystischen 
Fibrose (CF, Mukoviszidose) bei CF- Betrof-
fenen ab sechs Jahren, die mindestens eine 
Kopie der F508del-Mutation im CFTR- Gen 
aufweisen.

Bei Menschen mit bestimmten Mutationsfor-
men im CFTR-Gen wird das CFTR-Protein in 
der Zelle nicht korrekt verarbeitet oder gefal-
tet, was dazu führen kann, dass das CFTR- 
Protein die Zelloberfläche nicht erreicht und 
nicht richtig funktioniert. KAFTRIO® (Ivacaf-
tor/Tezacaftor/Elexacaftor) in Kombination 
mit Ivacaftor ist eine oral einzunehmende Arz-
neimitteltherapie und wurde entwickelt, um 
die Menge funktionsfähigen CFTR-Proteins 
an der Zelloberfläche zu erhöhen. Elexacaftor 
und Tezacaftor sind als Korrektoren bezeich-
nete CFTR-Modulatoren, die zusammen die 
Menge reifen Proteins an der Zelloberfläche 
steigern. Ivacaftor ist ein sogenannter CFTR-
Potentiator, der entwickelt wurde, um die 
Fähigkeit der CFTR-Proteine, Salz und Wasser 
durch die Zellmembran zu transportieren, zu 
erleichtern. In Kombination tragen die Wir-
kungen der beiden CFTR-Korrektoren und 
des -Potentiators dazu bei, die Atemwege zu 
befeuchten und von Schleim zu befreien.
V ollständige Produktinformationen finden 
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Europäische Zystische Fibrose Konferenz: 

Zwischenergebnisse der größten Real-
World-Studie zu KAFTRIO®/TRIKAFTA® 
(Ivacaftor/Tezacaftor/Elexacaftor und 
Ivacaftor) zeigten eine anhaltende Ver-
besserung der Lungenfunktion und 
Verringerung der Häufigkeit von Lun-
genexazerbationen und niedrigere 
Raten von Lungentransplantationen 
und Todesfällen bei Menschen mit zysti-
scher Fibrose (CF) 
In zwölf Präsentationen wurden Daten 
vorgestellt, die die Evidenzlage für den 
Einsatz von CFTR-Modulatoren für alle 
infrage kommenden Betroffenen mit zys-
tischer Fibrose ergänzen

Vertex Pharmaceuticals Incorporated (Nas-
daq: VRTX) gab bekannt, dass auf der 46. 
Konferenz der European Cystic Fibrosis Soci-
ety (ECFS) vom 7. bis 10. Juni 2023 in Wien, 
zwölf wissenschaftliche Abstracts zu CF-
Medikamenten des Unternehmens präsen-
tiert wurden. Die vorgestellten Daten zeigen 
den langfristigen Nutzen einer Therapie mit 
CFTR- Modulatoren und wie wichtig es ist, 
den der CF zugrundeliegenden Proteindefekt 
so früh wie möglich zu behandeln. Die wich-
tigsten Daten, die auf der diesjährigen Kon-
ferenz vorgestellt wurden, sind im Folgenden 
aufgeführt.

Vertex präsentierte eine Interimsanalyse 
einer registerbasierten Studie mit Real-
World- Daten von Menschen mit CF, die mit 
KAFTRIO® (Ivacaftor/Tezacaftor/Elexacaftor) 
in Kombination mit Ivacaftor, in den USA 
unter dem Label TRIKAFTA® (Elexacaftor/
Tezacaftor/Ivacaftor und Ivacaftor) zugelas-
sen, behandelt wurden – einschließlich der 
Daten von mehr als 16.000 CF-Patientinnen 
und -Patienten aus dem Patientenregister 
der Cystic Fibrosis Foundation (CFFPR) und 
fast 3.000 aus dem deutschen CF-Register. 
Diese laufende Fünf-Jahres-Studie nach der 
Zulassung (Abstract WS16.03) ist die bisher 
größte Real-World-Studie von CF-Betroffe-
nen, die mit Ivacaftor/Tezacaftor/Elexacaftor 

(IVA/TEZ/ELX) und Ivacaftor (IVA) behandelt 
wurden. Die Interimsanalyse zeigte einen kli-
nisch signifikanten krankheitsmodifizieren-
den Nutzen von IVA/TEZ/ELX + IVA. Dieser 
umfasst eine verbesserte Lungenfunktion 
sowie eine Reduktion von Lungenexazerbati-
onen im Schnitt um 79% in den USA und um 
83% in Deutschland im Gesamtvergleich zum 
Jahr vor der Behandlung mit IVA/TEZ/ELX 
+ IVA. Die Sterblichkeitsrate war in den USA 
um 72 % und in Deutschland um 82% nied-
riger, die Rate der Lungentransplantationen 
in den USA um 85 % und in Deutschland um 
100% niedriger als in der US-amerikanischen 
CFFPR- und der deutschen Mukoviszidose- 
Registerpopulation von 2019 (vor IVA/TEZ/
ELX + IVA). In Deutschland gab es somit nach 
Behandlungsbeginn keine Lungentransplan-
tationen. Neue Sicherheitsbedenken wurden 
nicht festgestellt.

Darüber hinaus präsentierte Vertex die fina-
len Ergebnisse der fast vierjährigen IVA/TEZ/
ELX + IVA open-Label Follow-Up-Studie zu 
den zulassungsrelevanten Phase-3-Studien 
bei Menschen mit CF ab 12 Jahren mit min-
destens einer F508del- Mutation im CFTR-
Gen (Late Breaking Science; Workshop 15). 
Die Ergebnisse zeigen erstmalig, dass die 
Behandlung mit IVA/TEZ/ELX + IVA über einen 
Zeitraum von bis zu vier Jahren zu keiner Ver-
schlechterung der Lungenfunktion führte.

„CFTR-Modulatoren verbessern die klinischen 
Ergebnisse von Menschen mit CF deutlich, 
wie die große und steigende Zahl der auf dem 
diesjährigen ECFS vorgestellten Daten zeigt“, 
so Professor Isabelle Fajac, Professorin für 
Physiologie, Cochin Hospital, Assistance Pub-
lique-Hôpitaux de Paris, Université Paris Cité, 
Paris, Frankreich. „Insbesondere die Daten zu 
IVA/TEZ/ELX + IVA zeigen, dass dieses Medi-
kament die Lungenfunktion nachhaltig und 
unter Realbedingungen verbessern kann. Es 
verringerte zudem das Risiko für Lungenexa-
zerbationen, Tod und Lungentransplantation 
– und es ist im Allgemeinen gut verträglich.“

Weitere Präsentationen

Zu den weiteren Präsentationen von Vertex 
auf der diesjährigen ECFS-Konferenz gehören:

• Abstract EPS6.05 mit dem Titel „Eine Phase-
3b-Studie über die Auswirkungen von Elexa-
caftor/Tezacaftor/Ivacaftor (ELX/TEZ/IVA) auf 
Husten und physische Aktivität bei Menschen 
mit zystischer Fibrose (CF)“

• Abstract WS05.04 mit dem Titel „Sicherheit 
und Wirksamkeit von Ivacaftor (IVA) bei Kin-
dern mit zystischer Fibrose im Alter von 1 bis 
<4 Monaten, bewertet mit einem innovativen 
klinischen Studiendesign“

• Late Breaking Science (Workshop 15) - Abs-
tract mit dem Titel „LONGITUDE: Eine Beob-
achtungsstudie über die langfristige Wirk-
samkeit von Ivacaftor/Tezacaftor/Elexacaftor 
bei Menschen mit zystischer Fibrose unter 
Verwendung von Daten aus dem britischen 
CF-Register (United Kingdom Cystic Fibrosis 
Registry)“

• Abstract WS16.02 mit dem Titel „Klinische 
Wirksamkeit von Elexacaftor/Tezacaftor/Iva-
caftor (ELX/TEZ/IVA) bei Kindern mit zysti-
scher Fibrose im Alter von 6–11 Jahren: Zwi-
schenergebnisse der HELIO-Studie“

• Abstract P117 mit dem Titel „Eine Längs-
schnittstudie über die Auswirkungen der 
ELX/TEZ/IVA-Behandlung auf die Lebensqua-
lität von Menschen mit zystischer Fibrose in 
der Realwelt“

• Abstract P118 mit dem Titel „Auswirkungen 
von ELX/TEZ/IVA auf die Lebensqualität von 
Kindern mit CF im Alter von 6–11 Jahren und 
ihren primären Betreuungspersonen in Groß-
britannien: MAGNIFY, eine prospektive, nicht-
interventionelle Beobachtungsstudie“

• Abstract WS05.03 mit dem Titel „Eine Phase-

Sie in der Zusammenfassung der Produktei-
genschaften unter www.ema.europa.eu
Über TRIKAFTA® (Elexacaftor/Tezacaftor/Iva-
caftor und Ivacaftor)

In den USA und anderen Teilen der Welt wird 
KAFTRIO® unter dem Handelsnamen TRI-
KAFTA® (Elexacaftor/Tezacaftor/Ivacaftor und 
Ivacaftor) vertrieben. Dort ist es als verschrei-
bungspflichtiges Arzneimittel zur Behand-
lung der zystischen Fibrose (CF) bei Betroffe-
nen ab zwei Jahren indiziert, die mindestens 
eine Kopie der F508del-Mutation oder einer 
anderen auf TRIKAFTA® ansprechenden 
Mutation im CFTR-Gen aufweisen. Betroffene 
sollten mit ihrem Arzt sprechen, um zu erfah-
ren, ob sie eine entsprechende Mutation des 
CFTR-Gens aufweisen. Es ist nicht bekannt, 
ob TRIKAFTA® bei Kindern unter zwei Jahren 
sicher und wirksam ist.

Vertex präsentiert Daten, die den signifikanten Nutzen einer Langzeitbehandlung und der 
Behandlung von Kleinkindern mit zystischer Fibrose mit CFTR-Modulatoren belegen
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der Klinischen Abtei-
lung für Neonatologie 
in Graz entwickelt als 
auch die Leitung der 
Studie, die schließlich 
in mehreren Ländern 
in Europa und Nord-
amerika durchgeführt 
wurde, übernommen. 
Die Studienleitung 
hat Gerhard Pichler 
aus Graz übernom-
men.
 
Nun sind die Ergeb-
nisse dieser gro-
ßen internationalen 

Multi-Center-Studie im hochrangigen „British 
Medical Journal“ erschienen. Es handelt sich 
hierbei um die weltweit erste klinische Stu-
die zu diesem Thema. Insgesamt wurden 607 
Frühgeborene mit weniger als 32 Schwanger-
schaftswochen in diese Studie eingeschlos-
sen. Es konnte gezeigt werden, dass dieses 
neue Vorgehen das Potenzial hat, die Sterbe-
rate und die Gehirnschädigungen bei Früh-
geborenen zu senken.

Die Kleinsten retten, wenn die Lunge Unterstützung braucht
Med Uni Graz-Forscher erzielen Fortschritt in der Erstversorgung von Frühgeborenen

Publikation:
Cerebral regional tissue Oxygen Saturation to 
Guide Oxygen Delivery in preterm neonates during 
immediate transition after birth (COSGOD III): mul-
ticentre randomised phase 3 clinical trial
https://doi.org/10.1136/bmj-2022-072313

Gerhard Pichler (links) und Berndt Urlesberger (rechts)
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Kontakt
Univ.-Prof. Dr. Berndt Urlesberger
Klinische Abteilung für Neonatologie
Universität sklinik 
für Kinder- und Jugendheilkunde Graz
Tel.: +43 316 385 81133
berndt.urlesberger@medunigraz.at

Wenn ein Kind vor der vollendeten 37. 
Schwangerschaftswoche zur Welt kommt, 
spricht man von einer Frühgeburt. Moderne 
Medizin macht die Versorgung der Frühgebo-
renen möglich, dennoch steht man – je nach 
Entwicklungsgrad des Babys – vor zum Teil 
großen Herausforderungen. Eines der größ-
ten Probleme stellt die Lungen(un-)reife dar, 
und damit die Sauerstoffversorgung der Kin-
der, die zu früh zur Welt kommen. In diesem 
Bereich haben Forscher*innen der Med Uni 
Graz im Rahmen einer Multi-Center-Studie 
große Fortschritte erzielt

 

Sauerstoff als Medikament

Alle Frühgeborenen weisen unmittelbar nach 
der Geburt einen gewissen Grad an Lungen-
unreife auf – je früher die Geburt, desto unrei-
fer die Lunge. Daher benötigt der Großteil 
aller Frühgeborenen im Rahmen der Erstver-
sorgung eine Atemunterstützung und zusätz-
liche Sauerstoffzufuhr. Sauerstoff ist ein sehr 
potentes Medikament, das in vielen Situatio-
nen das Überleben sichert. „Aber es hat natür-
lich auch Nebenwirkungen. In vielen Studien 
hat sich gezeigt, dass gerade Frühgeborene 
sehr empfindlich sowohl auf Über- als auch 
auf Unterdosierung von Sauerstoff reagieren 
können. Zur Dosisfindung verwendet man 
die Pulsoxymetrie, welche die Sauerstoffsät-
tigung im Blut meist an Hand oder Fuß kon-
tinuierlich misst. Allerdings ist das Gehirn das 
Organ, wo die ausreichende Sauerstoffver-
sorgung insbesondere bei Frühgeborenen als 
extrem wichtig angesehen wird – vor allem, 
um eine gute neurologische Entwicklung zu 
ermöglichen“, erklärt Berndt Urlesberger, Kli-
nische Abteilung für Neonatologie der Med 
Uni Graz.
 
Die beiden Forschungseinheiten „Mikro- und 
Makrozirkulation des Neugeborenen“ (Lei-
tung: Gerhard Pichler) und „Zerebrale Ent-
wicklung und Oxymetrie“ (Leitung: Berndt 
Urlesberger) der Klinischen Abteilung für 
Neonatologie der Medizinischen Universi-

tät Graz haben in enger Zusammenarbeit 
die Idee entwickelt, dass es von Vorteil sein 
könnte, zusätzlich zur Pulsoxymetrie auch die 
Sauerstoffsättigung des Gehirngewebes zur 
Steuerung der Atemunterstützung und Gabe 
von Sauerstoff im Rahmen der Erstversor-
gung nach der Geburt zu verwenden.

 

Internationale Kooperation

Die Messung der regionalen Sauerstoffsätti-
gung erfolgt mittels Nahinfrarot-Spektrosko-
pie (NIRS), einer nicht-invasiven, schmerzlo-
sen, kontinuierlichen Messmethodik. Hierbei 
wird ein Sensor auf der Stirn angebracht und 
anhand des Absorptionsverhaltens von Licht-
wellen die regionale Sauerstoffsättigung des 
Gehirngewebes gemessen. „In den letzten 
14 Jahren wurden in Graz mittels zahlreicher 
Vorstudien nicht nur Normwerte für die zere-
brale Sauerstoffsättigung ermittelt, sondern 
auch die physiologischen Zusammenhänge 
und Einflussfaktoren untersucht. Mit die-
sem Wissen wurde ein Konzept erarbeitet, 
das eine Kombination von klinischen Hand-
lungsanweisungen und dem Monitoring der 
Sauerstoffsättigung des Gehirns beinhaltet“, 
erklärt Berndt Urlesberger die Geschichte der 
Forschung in diesem Bereich an der Med Uni 
Graz. Es wurde sowohl das Studienkonzept an 



9

 

Elektrische Neuromodulation stellt eine nicht-pharmakologische 
Option zur Akutbehandlung der Migräne dar. Mit jugendlichen Mig-
ränepatienten wurde nun eine Form dieser Neuromodulation unter-
sucht, bei der am Oberarm periphere Nerven stimuliert werden, 
um den Schmerz im Kopf zu hemmen. Die unkontrollierte Studie 
erbrachte vielversprechende, vorläufige Ergebnisse zur Schmerzlinde-
rung und Schmerzfreiheit nach 2 Stunden bei Heranwachsenden mit 
akuter Migräne.

Akutbehandlungen für die Migräne sind typischerweise besonders für 
Erwachsene gut untersucht. Für Jugendliche ist daher häufig weniger 
klar, welche der zur Wahl stehenden Akuttherapien gut funktionie-
ren und gut verträglich sind. Zudem steht bei pharmakologischen 
Behandlungen immer das Problem des möglichen Medikamenten-
übergebrauchs im Raum. Entsprechend ist auch eine nicht-pharma-
kologische Option gerade für junge Menschen wünschenswert. Elek-
trische Neuromodulation stellt eine solche Option dar. Speziell die 
“remote” Variante dieser Stimulationsbehandlung (REN), also Stimula-
tion auf Distanz, ist eine neuere Akutbehandlung, bei der am Oberarm 
periphere Nerven stimuliert werden, um eine konditionierte Schmerz-
modulation (CPM) zu bewirken.

Konditionierte Schmerzmodulation: 
Schmerz mit Schmerz hemmen

Dies bedeutet, dass Schmerzen durch Schmerzen an anderen Stellen 
am Körper unterdrückt werden können – die Schmerzverarbeitung 
konzentriert sich gewissermaßen auf den neuen, künstlich hervorgeru-
fenen Schmerz und schaltet gleichzeitig den vorherigen Kopfschmerz 
ab. Ein Gerät für diese REN-Behandlung ist bereits zur Behandlung aku-
ter Migräne bei Erwachsenen in den USA zugelassen. Die vorliegende 
Studie untersuchte nun Wirksamkeit und Sicherheit von REN bei Her-
anwachsenden mit Migräne.
Neurostimulation zur Schmerzmodulation: wirksam bei Migräne in der 
Jugend?
In dieser offenen Multizentrenstudie wurden Heranwachsende zwi-
schen 12 und 17 Jahren mit Migräne behandelt. Die Teilnehmer 
nahmen erst an einer 4-wöchigen Einstiegsphase teil. Anschließend 
nutzten die Jugendlichen für 8 Wochen das Gerät zur Akutbehand-
lung. Die Schmerzintensität, damit einhergehende Symptome und 
funktionelle Beeinträchtigungen wurden zu Beginn der Behandlung 
sowie 2 und 24 Stunden nach der Behandlung dokumentiert. Der pri-
märe Endpunkt der Studie war die Sicherheit und Verträglichkeit der 
Behandlung. Sekundär wurde die Wirksamkeit analysiert. Darin wurde 
betrachtet, welcher Anteil der Teilnehmer Schmerzlinderung und wie-
viele Schmerzfreiheit bis 2 Stunden nach der Behandlung erreichten. 
Die vorliegenden Daten basieren auf einer Zwischenanalyse.

Arzt Kind

Elektrostimulation am Arm: 
wirksam bei Jugendlichen mit Migräne?

8

Der genau Pathomechanismus der Migräne ist bisher immer noch 
ungeklärt. Allerdings ist bekannt, dass bei Kindern Milch einen posi-
tiven Einfluss auf chronische Erkrankungen haben kann. Demnach 
wurde dieser Effekt auch im Fall von Migräne bei Kindern untersucht. 

Milch hat viele gesunde Eigenschaften und gilt vor allem bei Kindern 
als wichtiger Ernährungsbestandteil. Zudem sind positive Effekte von 
Milch auf chronische Erkrankungen bekannt, weshalb sich nun die 
Frage stellt, ob dies auch bei Kindern mit Migräne der Fall sein kann.
Ernährungsanalysen über einen Fragebogen

In dieser populationsbasierten Kontrollstudie wurden insgesamt 
290 Kinder (7–14 Jahre) untersucht, 100 mit Migräne, 190 als Kont-
rollgruppe. Migräne wurde durch einen Neurologen diagnostiziert, 
zusätzlich wurden demographische und anthropometrische Daten 
analysiert. Die übliche Ernährung der Kinder wurde über einen Ernäh-
rungs-Frequenz-Fragebogen (engl.: Food frequency questionnaire = 
FFQ) festgestellt.

Fettarme Milchprodukte könnten bei Migräne hilfreich sein
Kinder mit Migräne hatten im Durchschnitt ein höheres Alter und ein 
höheres Körper-zu-Masse-Verhältnis (engl.: Body mass index = BMI). 
Die Autoren konnten zudem beobachten, dass Kinder, die fettarme 
Milchprodukte konsumierten, eine 52–54% geringe Migränewahr-
scheinlichkeit aufwiesen. Kinder, die vermehrt fettreiche Milchpro-
dukte zu sich nahmen, neigen zu einer ungesünderen Ernährung mit 
höherem Energiewert, einfachen Zuckern, ungesunden Zwischen-
mahlzeiten und gehärteten Fetten.

Die Autoren folgern, dass eine Ernährung mit fettarmen Milchproduk-
ten bei Kindern die Wahrscheinlichkeit für Migräneattacken senken 
könnte. Die Bedeutung des Fettanteils der Milch könnte vor allem 
damit zusammenzuhängen, wie gesund die übrige Ernährung aus-
fällt – fettarm oder normal-fette Milch könnten demnach bei sonst 
gesunder Ernährung womöglich ähnlich vorteilhaft sein. Mikronähr-
stoffe und bioaktive Inhaltsstoffe der Milch könnten dafür verant-
wortlich sein.

Beeinflusst Milch Migräne 
bei Kindern und Jugendlichen?

Literatur::
Hershey, Andrew D., Tamar Lin, Yaron Gruper, Dagan Harris, Alon Ironi, Tho-
mas Berk, Christina L. Szperka, and Frank Berenson. “Remote Electrical Neu-
romodulation for Acute Treatment of Migraine in Adolescents.” Headache: The 
Journal of Head and Face Pain 61, no. 2 (February 21, 2021): 310–17. https://doi.
org/10.1111/head.14042.

Offene, unkontrollierte Multizentrenstudie

60 Teilnehmer wurden in die Studie aufgenommen. Von diesen führ-
ten 14 die Eingangsphase nicht erfolgreich zu Ende, ein Teilnehmer 
erschien nicht zum Nachsorgetermin. 45 Teilnehmer führten mindes-
tens eine Behandlung im Studienzeitraum durch, davon nutzten 39 
Teilnehmer das REN-Gerät. Ein Teilnehmer berichtete dabei ein adver-
ses Ereignis (2 %), nämlich ein vorübergehendes Schmerzgefühl im 
Arm. Mit Blick auf Behandlung der Migräne erreichten 71 % der Teil-
nehmer (28/39) Schmerzlinderung nach 2 Stunden, schmerzfrei nach 
2 Stunden waren 35 % der jungen Anwender (14/39). Nach 2 Stunden 
berichteten 69 % der jungen Migränepatienten (23/33) auch von funk-
tionellen Verbesserungen.

Vielversprechende, vorläufige Ergebnisse

Die Autoren schließen, dass die Methode REN auch für Jugendliche 
mit Migräne eine sichere und wirksame Therapie zur Linderung akuter 
Migräneanfälle sein könnte. Die vorläufigen Daten müssen allerdings 
auch mit kontrollierten Untersuchungen, also im Vergleich beispiels-
weise zu einer Placebo-Behandlung, bestätigt werden.
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• Milch kann einen positiven Effekt auf chronische Krankheiten bei 
Kindern haben

• Untersuchung, ob das auch bei Migräne der Fall ist
• Populationsbasierte Kontrollstudie mit 100 Kindern (7–14 Jahre) 

mit bestätigter Migräne und 190 gesunden Kindern in der Kont-
rollgruppe

• Kinder in der Versuchsgruppe mit Migräne waren älter und hatten 
einen höheren BMI

• Konsum von fettarmen Milchprodukten senkte die Migränewahr-
scheinlichkeit um durchschnittlich 53%

• Kinder die fettreiche Milchprodukte konsumierten neigten zusätz-
lich zu vermehrtem Konsum von einfachen Zuckern, Fetten und 
ungesunden Zwischenmahlzeiten

Literatur:
Ariyanfar S, Razeghi Jahromi S, Rezaeimanesh N, Togha M, Ghorbani Z, Kha-
dem E, Noormohammadi M, Torkan Z. The association between dairy intake 
and migraine odds among pediatrics and adolescents: A case-control study. 
Iran J Child Neurol. 2022 Winter;16(1):105-122. doi: 10.22037/ijcn.v15i4.3062. 
Epub 2022 Jan 1. PMID: 35222662; PMCID: PMC8753001.



 

2 Stunden seit Einnahme des Melatonins bestimmt. Dies wurde mit 
Hilfe einer visuellen Analogskala bestimmt, auf der die Schmerzstärke 
wie auf einem Lineal in Werten von 0 cm (kein Schmerz) bis 10 cm 
(stärkster vorstellbarer Schmerz) aufgetragen wurde. Sekundär wurde 
ermittelt, bei wievielen Teilnehmern die Schmerzen nach 2 Stunden 
gelindert waren und bei wievielen jungen Patienten Schmerzfreiheit 
erreicht wurde.

84 Teilnehmer zwischen 4 und 17 Jahren, 
randomisiert niedrige und hohe Dosis

84 Teilnehmer wurden in zwei Gruppen mit je 42 aufgeteilt. Das 
durchschnittliche Alter betrug 11,8 Jahre (+- 3,5), 55% (46/84) waren 
weiblich. Die durchschnittliche Zahl an Kopfschmerztagen pro Monat 
betrug zu Beginn 5,6 Tage (+- 3,8). 66 (79%) Teilnehmer übermittelten 
Ergebnisdaten und konnten in der Abschlussanalyse berücksichtigt 
werden (34 mit hoher Dosis, 32 mit niedriger Dosis). Die Abbruchrate 
betrug 43% (18/42) in der Gruppe mit hoher Dosis und 48% (20/42) in 
der Gruppe mit der niedrigen Dosis. Die durchschnittliche Änderung 
in der Schmerzstärke nach 2 Stunden war um -2,7 (+- 2,1) cm niedriger 
in der hoch-dosierten Gruppe vs. -2,3 (+- 2,1) cm niedriger in der nied-
rig-dosierten Gruppe im Vergleich zum Schmerz vor Einnahme des 
Mittels (p = 0,581). Die Differenz zwischen den Dosen betrug 0,4 cm 
(95 % Konfidenzintervall: -1,17 bis 1,92). Schmerzfreiheit nach 2 Stun-
den erreichten 41% (7/17, hohe Dosis) vs. 27% (4/15, niedrige Dosis), 
die sich somit in diesem Punkt auch nicht unterschieden (p = 0,415). 
Schmerzlinderung nach 2 Stunden erreichten 94 % (16/17, hohe Dosis) 
vs. 80% (12/15, niedrige Dosis) ohne statistisch signifikanten Unter-
schied (p = 0,482). Es traten keine ernsten adversen Ereignisse auf. Ein 
kurzer Schlaf trat bei Einnahme bei der Mehrzahl der Teilnehmer mit 
der hohen Dosis ein (67%, 14/21) vs. bei 47% (9/19) der jungen Pati-
enten mit der niedrigen Dosis. Die höhere Dosis in Relation zum Kör-
pergewicht und kurzer Schlaf waren beide unabhängig mit größerem 
Vorteil für die Behandlung der Kopfschmerzen assoziiert.

Schmerzlinderung bei 80–94% innerhalb von 2 Stunden

Schmerzreduktion konnte demnach sowohl mit niedriger als auch mit 
höherer Dosis Melatonin bei jungen Patienten mit Migräne gesehen 
werden. Allerdings war die Abbruchrate bei dieser Studie hoch, zudem 
konnte nicht geklärt werden, ob der lindernde Effekt einem Placebo-
effekt zuzusprechen sein könnte. Eine höhere Dosis und kurzer Schlaf 
nach der Behandlung schienen in dieser Untersuchung möglicher-
weise einen größeren Behandlungsvorteil zu bringen.
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Die Studie:
• Lindert Melatonin Migränesymptome bei Kindern, und in 

welcher Dosis?
• 84 Teilnehmer zwischen 4 und 17 Jahren
• Randomisiert niedrige und hohe Dosis
• Abbruchrate 43%, keine ernsten adversen Ereignisse
• Schmerzlinderung bei 80-94% innerhalb von 2 Stunden, kur-

zer Schlaf von Vorteil
 
Eine Pilotstudie ermittelte, ob Melatonin zur Akutbehandlung von 
Migräne bei Kindern und Jugendlichen eingesetzt werden kann. Die 
Ergebnisse deuten auf einen Effekt höherer Dosis relativ zum Körper-
gewicht und von kurzem Schlaf nach Einnahme des Mittels. Allerdings 
war die Abbruchrate recht hoch. Weitere Studien sollen folgen.

Die Akutbehandlung von Migräne bei Kindern und Jugendlichen ist 
keine triviale Sache, denn schon bei Erwachsenen ist es divers, was 
für wen gut funktioniert und verträglich ist. Für Kinder ist vieles nicht 
ausreichend untersucht oder als nicht ausreichend wirksam erwiesen 

worden. Nun wurde geprüft, ob und in welcher Dosis Melatonin zur 
Behandlung von akuter Migräne bei Kindern und Heranwachsenden 
geeignet ist. Melatonin kann für Erwachsene eine wirksame Migräne-
prophylaxe sein und wurde auch für Schmerzen bei Behandlungen 
von Kindern eingesetzt.

Lindert Melatonin Migränesymptome bei Kindern, 
und in welcher Dosis?

In der vorliegenden Pilotstudie wurde randomisiert im offenen Verfah-
ren in einem Studienzentrum die beste Dosis für Melatonin zur Akut-
behandlung von Migräne bei Kindern und Jugendlichen zwischen 
4‐17 Jahren ermittelt. Die jungen Teilnehmer litten unter episodischer 
Migräne und wurden zufällig entweder einer hohen oder niedrigen 
Dosis Melatonin zugeteilt. Unter 40 kg Körpergewicht waren dies 
4 mg vs. 1 mg, mit mindestens 40 kg Körpergewicht 8 mg vs. 2 mg. 
Vorrangig wurde der durchschnittliche Schmerzlevel zwischen 0 und 

Episodische Migräne bei Kindern: 
Hilft Melatonin im Akutfall?

Literatur:
Gelfand, Amy A., Alexandra C. Ross, Samantha L. Irwin, Kaitlin A. Greene, Wil-
liam F. Qubty, and I. Elaine Allen. “Melatonin for Acute Treatment of Migraine 
in Children and Adolescents: A Pilot Randomized Trial.” Headache: The Jour-
nal of Head and Face Pain 60, no. 8 (September 2, 2020): 1712–21. https://doi.
org/10.1111/head.13934.
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 Arzt Kind
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Gamechanger Gentherapie

Arzt+Kind: Wie hoch ist die Inzidenz von SMA 
in Österreich?

OÄ Dr. Eisenkölbl: Ungefähr acht bis neun 
Kinder erkranken pro Jahr. Insgesamt liegt 
die Inzidenz bei einem von 10.000 Neugebo-
renen. Jeder 35. Mensch ist Anlageträger. Das 
ist schon häufig. In der Regel agieren beide 
Elternteile als Überträger. Sie erkranken selbst 
nicht, können die Gene aber weitergeben. 

Arzt+Kind: Was hat sich durch die Aufnahme 
in das Neugeborenen-Screening aus Ihrer 
Sicht verändert?

OÄ Dr. Eisenkölbl: Bevor es das Neugebore-
nen-Screening gab, musste man warten, bis 
ein Kind klinisch auffällig geworden ist. Durch 
das Screening werden heute in etwa 95% 
der Mutationsfälle entdeckt. Das heißt, dass 
wir die bisher bekannten klinischen Verlaufs-
formen nicht mehr so häufig sehen werden, 
weil wir sie durch das Screening bereits vor 
dem Auftreten der Symptome erkennen und 
behandeln können. Danach werden wir sie je 
nach klinischem Verlauf in „Sitter“ und „Wal-
ker“ einteilen.

Arzt+Kind: Warum ist eine frühe, sehr rasche 
Diagnose so bedeutend? 

OÄ Dr. Eisenkölbl: Studien zeigen, dass der 
motorische Outcome am besten ist, wenn 
die Kinder präsymptomatisch behandelt 
werden. Sobald klinische Symptome ersicht-

lich sind, sind die Motoneuronen bereits zer-
stört und nicht wiederherstellbar. Die Kinder, 
die klinisch ein Typ 1 gewesen wären und 
nun durch das Screening entdeckt werden, 
überleben nun die ersten beiden Lebens-
jahre. Präsymptomatisch behandelt, haben 
sie eine Chance auf eine normale Entwick-
lung. Das kann aber nicht zu 100% vorausge-
sagt werden.

Arzt+Kind: Welche Therapieoptionen gab es 
früher?

OÄ Dr. Eisenkölbl: Früher gab es keine medi-
kamentösen Therapien, aber es gab die soge-
nannten „Standards of Care“. Das heißt, es war 
und ist ein großes interdisziplinäres Team 
nötig, um neuromuskuläre und speziell SMA-
Patienten zu betreuen. In den „Standards of 
Care” findet man nicht-medikamentöse Maß-
nahmen wie funktionelle Therapien und Hilfs-
mittelversorgung u.v.m., um den Alltag etwas 
zu erleichtern.
Als erstes Medikament wurde 2016 Spin-
raza® (Anm. Nusinersen) zugelassen. Es wird 
durch einen Kreuzstich, anfangs in einem 
engen Abstand und später alle vier Monate, 
verabreicht. Wir haben ungefähr zehn Kinder 
mit diesem Medikament in Betreuung, die 
allerdings fast alle nicht präsymptomatisch 
behandelt wurden. Insofern konnten sich 
diese Kinder nicht normal entwickeln. Durch 
die Therapie waren und sind zwar motorische 
Fortschritte möglich, die „Standards of Care“ 
sind aber genauso wie bei jedem anderen 

SMA-Kind nötig. Spinraza® wirkt gut, ist gut 
verträglich und den Kreuzstich können die 
Kinder gut wegstecken.

Arzt+Kind: Welche weiteren Therapien stehen 
heute zur Verfügung?

OÄ Dr. Eisenkölbl: Im Jahr 2020 kam die Gen-
therapie als absoluter Gamechanger (Anm. 
in Form von Zolgensma®). Der große Vor-
teil: eine Infusion einmal im Leben. Wird die 
Erkrankung präsymptomatisch behandelt, 
besteht die Chance auf eine ganz normale 
Entwicklung. Das ist sehr beeindruckend.
Als dritte medikamentöse Therapieoption 
kam 2021 der Wirkstoff Risdiplam (Anm. 
Evrysdi®) dazu. Das orale Medikament wird 
einmal täglich eingenommen und wird gut 
vertragen. Es kommt hauptsächlich bei Pati-
enten zur Anwendung, die Spinraza® aus 
unterschiedlichen Gründen nicht bekom-
men können. Auch die Gentherapie ist nur 
für bestimmte Patienten möglich. Risdiplam 
ist in der Zulassung sehr breit, kann schon ab 
dem zweiten Lebensmonat angewendet wer-
den. Laut Studien dürften alle Therapien die 
gleiche Wirksamkeit aufweisen.

Arzt+Kind: Sie behandeln zwei Geschwister-
kinder mit SMA. Seit wann? 

OÄ Dr. Eisenkölbl: Ich behandle das Mädchen 
seit Februar 2021 und den Buben, der vor-

SMA – die Spinale Muskelatrophie – ist eine seltene, schwerwiegende, genetische 
Krankheit, die zu fortschreitender Muskelschwäche, Lähmung und, wenn sie in ihrer 
schwersten Form (Typ 1) unbehandelt bleibt, zum Tod führt. Sie wird durch das Feh-
len eines funktionsfähigen Survival Motor Neuron Gens (SMN1) verursacht. Dies führt 
zu einem raschen und irreversiblen Verlust von Motoneuronen und beeinträchtigt 
alle Muskelfunktionen einschließlich Atmung und Schlucken. Rezent haben sich die 
therapeutischen Optionen entscheidend erweitert: Durch die Aufnahme der SMA im 
Juni 2021 in das Neugeborenen-Screening wurde eine frühe Diagnose, die entschei-
dend ist, ermöglicht. Damit wurde ein weiterer Meilenstein gesetzt. Eine der führenden 
ExpertInnen Österreichs spricht im Interview mit „Arzt+Kind“ über die aktuellen Ent-
wicklungen sowie über ihre Erfahrung in der Behandlung von SMA-Kindern.
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 Durch das Neugeborenen-Screening wird eine frühe Diagnose ermöglicht.

her bei einer Kollegin in Betreuung war, seit 
August 2022. Der Junge wurde zuerst mit Spi-
naza® behandelt und wurde im August auf 
Zolgensma® umgestellt. 

Arzt+Kind: Was sind bei den beiden aus Ihrer 
Sicht die größten Behandlungserfolge? 

OÄ Dr. Eisenkölbl: Bei der Schwester ist der 
Behandlungserfolg, dass sie jetzt zwei Jahre 
alt ist, sich absolut normal entwickelt und 
schneller als die anderen Kinder ist. Ein abso-
lut normales Mädchen. Und beim Bruder sind 
die Behandlungserfolge, dass er bereits unter 
Spinraza® das Gehen erlernt hat, und nun 
aufgrund der Gentherapie weniger Kranken-
hausaufenthalte nötig sind, der Junge stabiler 
geworden ist, sich mehr zutraut und seinen 
Rollator nicht mehr braucht.
SMA ist die erste Muskelerkrankung, bei 
der diese Veränderungen möglich sind. Das 
macht Hoffnung. 

Vielen Dank für das Interview.
    RB
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Arzt+Kind: Ihre beiden Kinder werden aktuell 
von Frau Dr. Eisenkölbl betreut. Wie alt sind 
die beiden Geschwister?

Mutter: Anton ist vier und Anna zwei Jahre alt 
(Namen von der Redaktion geändert). Aktuell 
besucht Anton einen Kindergarten und hat 
eine Einzelintegration in der Gruppe. Er kann 
gehen, hat einen Kinderrollator und kann 
sich – trotz der Aussichten, die wir zu Beginn 
gestellt bekamen – recht gut bewegen. Er ist 
ein fröhlicher kleiner Junge. Anna geht noch 
nicht in den Kindergarten und wird von mir 
daheim betreut. Sie wurde im Alter von sechs 
Wochen behandelt. Es geht ihr sehr gut und 
sie ist ein Wirbelwind. 

Arzt+Kind:  Wie erfolgte die Diagnose? 

Mutter: Im Alter von sechs Monaten fielen 
mir die ersten Anzeichen bei Anton auf. Als 
er beispielsweise sein Essen kaute, aber nicht 
schluckte. Die Rückmeldung vom Kinderarzt 
war, dass dieses Verhalten normal sein kann. 
Anton konnte auch nicht sitzen. Hier sprach 
der Arzt von einem „Spätzünder“. Der Junge 
konnte robben, verwendete dabei aber nicht 
seine Füße, sondern setzte den Oberkör-
per ein. Mit 11,5 Monaten konnte er sitzen, 
hat aber nie Kontakt zum Boden gesucht 
und vom Knien und Aufstehen waren wir 
weit entfernt. An seinem ersten Geburts-
tag im April fiel mir ein Wulst im Lendenbe-
reich auf. Ich wechselte den Kinderarzt und 
hörte erstmals von SMA. Aufgrund des stark 
ausgebildeten Oberkörpers wurde uns eine 
Kinderphysiotherapie empfohlen. Auch der 
Kniesehnenreflex war nicht mehr auslösbar. 
Anfang Juni 2020 hatten wir einen Termin im 
Krankenhaus, bei dem Anton lange von der 
Ärztin untersucht und auch gefilmt wurde. 
Eine Magnetresonanz-Aufnahme von Hirn 
und Rückenmark wurde durchgeführt und 

Blut wurde abgenommen und auf SMA unter-
sucht. Der Wulst war sein Lebensretter. 

Arzt+Kind: Wie erging es Ihnen und Ihrem 
Mann in dieser Zeit?

Mutter: Die drei Wochen, in denen ich auf das 
Ergebnis warten musste waren die schlimms-
ten meines Lebens. Die Ängste sind unvor-
stellbar. Beim Diagnosegespräch meinten 
die Ärzte: „Wir haben eine gute und eine 
schlechte Nachricht. Die Schlechte ist, ihr 
Sohn ist an SMA erkrankt. Die Gute ist, die 
Erkrankung ist behandelbar.“ Uns wurde auf-
gezeichnet, wie der Gendefekt aussieht und 
welche Erkrankungswahrscheinlichkeit bei 
weiteren Kindern vorliegt. Anton ist an Typ 2 
erkrankt und hat drei Kopien. 
Darauf folgten zwei intensive Tage. Wir ent-
schieden uns mit der Ärztin für eine Therapie 
mit Spinraza®, da zu dieser Zeit die Finan-
zierung von Zolgensma® in Österreich nicht 
geklärt war. 

Arzt+Kind:  Wie verlief die Behandlung? 

Mutter: Am 24.6.2020 wurde Anton erstmals 
mit Spinraza® behandelt. In der selben Woche 
erfuhren wir, dass wir ein zweites Baby erwar-
ten. Die Diagnoseärztin stand uns dabei 
sehr zur Seite. Besonders der Telefonkontakt 
war in dieser Zeit eine große Unterstützung. 
Aufgrund der massiven Angst, ein Kind zu 
bekommen, das vielleicht beatmet werden 
muss, dachten wir über eine Abtreibung in 
der 18. Woche nach. Wir haben uns schließ-
lich gegen Untersuchungen entschieden und 
ich bin sehr positiv durch die Schwanger-
schaft gegangen. 
In der ersten Lebenswoche von Anna erhiel-
ten wir abends einen Anruf mit der Informa-
tion, dass auch sie an SMA erkrankt ist. Bereits 
am nächsten Tag in der Früh hatten wir ein 

Gespräch mit Frau Dr. Eisenkölbl im MED 
Campus Linz. Anna besitzt 3 Kopien. Wir ent-
schieden uns in ihrem Fall für Zolgensma®, 
um nicht alle vier Monate Termine im Spital 
zu haben. Im Alter von sieben Wochen bekam 
Anna die Genbehandlung. Ich hätte mich 
freuen können, aber es ging mir sehr schlecht 
mit der Ungewissheit, wie sich das schwere 
Medikament auswirkt und ob Anna überlebt. 
Unsere Tochter wurde nach zehn Tagen ent-
lassen und nach acht Wochen – ich habe sie 
immer noch gestillt – war sie kortisonfrei. Von 
diesem Tag an hat sie sich völlig normal ent-
wickelt und hat mit 11,5 Monaten ihre ersten 
Schritte gemacht. 
Anton konnte am 24.6.2020 nach der ersten 
Behandlung mit Spinraza® aufstehen. Nach 
der zweiten Therapie konnte er sich seitlich 
entlang bewegen. Nach der dritten Behand-
lung konnte er mit den Füßen arbeiten. 
Zehn Termine waren nötig, damit er gehen 
konnte. Das große Ziel ist natürlich, dass er 
laufen kann. Ob das möglich sein wird, wis-
sen wir nicht.

Arzt+Kind:  Wie ist die aktuelle Situation der 
Kinder? 

Mutter: Im August 2020 wurde Anton von 
Spinraza® auf Zolgensma® umgestellt. Eine 
schwere Zeit, in der Anton vier Monate mit 
Kortison behandelt wurde. Der Junge konnte 
nicht mit Kindern spielen, hatte sechs Liter 
Wasser eingelagert, war müde und grantig 
und wir wussten, der Zustand könnte bis zu 
einem Jahr andauern. Seit 1. Dezember 2022 
ist Anton kortisonfrei. Seither ist unser Leben 
etwas ruhiger geworden. Es sind keine Kran-
kenhausaufenthalte mehr nötig, sondern nur 
noch ambulante Termine. Es hat für uns ein 
neues Leben angefangen. Anton baut ste-
tig auf, auch wenn es sein kann, dass er ein 
Plateau erreicht hat. Die Muskelmasse ist ver-
loren und kann nicht mehr aufgebaut wer-
den, aber andere Bereiche können gestärkt 
werden. Wenn Anton hinfällt, kann er heute 
selbstständig aufstehen. 

Arzt+Kind:  Wie geht Ihnen jetzt als Familie?
 
Mutter: Wir sind eine normale Familie. Die 
Diagnose zerstört Lebensträume. Es gehen 
Türen zu, aber auch andere auf: Mein Mann 
sah Anton als zukünftigen Feuerwehrmann. 
Wir haben aber auch neue Freunde mit einem 
erkrankten Kind gefunden. Was die wenigs-
ten Leute wissen ist, dass auch ein vierblättri-
ges Kleeblatt einen Gendefekt hat. 
   RB

Auch ein vierblättriges Kleeblatt 
hat einen Gendefekt 

Die Spinale Muskelatropie (SMA) verändert das Leben von betroffenen Eltern massiv, zerstört 
Zukunftsträume, öffnet aber auch neue Türen. Im Gespräch mit „Arzt+Kind“ gibt eine Mutter 
von zwei erkrankten Kindern Einblicke über die Diagnosestellung, den Verlauf und die Thera-
pien aus ihrer Sicht. 
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sehr unspezifisch sind, die Diagnose oft spät 
gestellt. Bei Patienten, die häufig an Infektio-
nen erkranken, sollte daher auch an eine sel-
tene Erkrankung gedacht werden. Wichtig ist 
vor allem eine frühzeitige und konsequente, 
hier antibiotische, Behandlung. Darüber hin-
aus ist eine Überweisung zum HNO-Arzt 
oder Pädaudiologen empfehlenswert. Beim 
Ausbleiben oder sehr langsamen Spracher-
werb ist eine wirklich großzügige Indikation 
zur Parazentese mit Paukendrainage-Einlage 
nötig, um schon in der frühkindlichen Ent-
wicklung Therapien für einen besseren Spra-
cherwerb, eine gute sozio-emotionale Ent-
wicklung und Teilhabe am sozialen Leben zu 
ermöglichen. Eine adäquate Hörgerätever-
sorgung ist ab den ersten Lebensjahren für 
eine adäquate Weiterentwicklung sehr wich-
tig. Die langfristige Versorgung sieht Läßig 
bei der Ertaubung im zweiten oder dritten 
Lebensjahrzehnt in der CI-Indikation. Hier sei 
allerdings noch Pionierarbeit zu leisten. Im 
Langzeitverlauf zeigt sich, dass nahezu jeder 
Patient einen Hörverlust von 80 bis 100 Pro-
zent erleidet. 

Das Wichtigste bei einer kausalen Behand-
lung ist lt. Läßig die Enzymersatztherapie, 
um die geringe Enzymaktivität teilweise zu 
kompensiert. Das kann die Erkrankung nicht 
heilen, sie jedoch etwas verlangsamen und 
aufhalten und vielleicht die Ausprägung des 
Krankheitsbildes abmildern. 

Alpha-Mannosidose, 
Cystische Fibrose,  

Nephropathischen Cystinose
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Die Alpha-Mannosidose (AM) gehört zur 
Gruppe der lysosomalen Speicherkrankhei-
ten mit einer Prävalenz von 1:500.000. D.h., 
bei ca. 700.000 jährlich in Deutschland gebo-
renen Kindern, sind ein bis zwei betroffen, 
verdeutlicht Dr. Anne K. Läßig, Leiterin der 
Abteilung für Kommunikationsstörungen an 
der HNO-Universitätsklinik Mainz. 
Der Vererbungsgang ist autosomal rezessiv, 
mit einem gen-Locus auf Chromosom 19. 
Dieser führt dazu, dass die Alpha-Mannosi-
dase als Enzym eine verminderte Aktivität 
aufweist. In den Lymphozyten oder in den 
Zellen, insbesondere in Membranen, reichern 
sich Gluconkonjugate an. 
Beim Fortschreiten der Erkrankung treten in 
der zweiten Lebensdekade typische Merk-
male wie eine auffällige Gesichtsform (u.a. 
grobe Gesichtszüge oder eine markante 
Stirn), abgerundete Augenbrauen, eine Sat-
telnase, eine Makroglossie mit Progenie, 
weit auseinanderstehende Zähne, ein kurzer 
Nacken, ein relativ grober oder vergrößerter 
Schädel und manchmal auch leichtes Schie-
len auf. Besonders auffällig sind die Skelett-
veränderungen, die auch eine orthopädische 
Mitbetreuung nötig machen. 

Alpha-Mannosidose-
Manifestationsformen

Die AM weist drei Typen auf:

Typ 1:
 milde Form mit juvenilem Onset (10. Lebens-
jahr), sehr langsamer Verlauf ohne Skelettbe-
teiligung
Typ 2: 
(häufigste) moderate Form mit juvenilem 
Onset vor dem 10. Lebensjahr, langsamen 
Verlauf mit Skelettbeteiligung und Entwick-
lung einer Ataxie im Alter von 20 bis 30 Jahren
Typ 3: 
schwere infantile Form mit sofortigem Beginn 
und schwerer Beteiligung des zentralen Ner-
vensystems, des Skelettes und frühem Tod.

Die Herausforderung in der pädagogischen 

Audiologie liegt laut Läßig beim heterogenen 
Auftreten der Hörstörungen. Es gibt kein klar 
typisches Audiogramm. Abhängig vom Alter 
und der Mitarbeit des Patienten sind sowohl 
eine Normakusis, wie eine Mitteltonsenke bis 
hin zu einer hochgradigen Schwerhörigkeit 
möglich. Die Expertin für sprach-, sprech-, 
stimm- und hörbehinderte Menschen weist 
besonders auf die späte Diagnosestellung der 
AM hin. Im Neugeborenen-Hörscreening sind 
betroffene Kinder unauffällig, leiden jedoch 
in der frühen Kindheit an rezidiven Infekten 
mit Paukenergüssen, wodurch auch der Spra-
cherwerb leidet. Häufig liegt auch ein intel-
lektuelles oder neurologisches Problem vor. 

Behandlung und Therapie

Eine interdisziplinäre Behandlung ist notwen-
dig, da die Patienten häufig an Infektionen 
erkranken und unter orthopädischen Prob-
lemen und Sehstörungen leiden. Vermehrte 
Gelenksbelastung und Osteoporose führen 
zu starken Mobilitätseinschränkungen oder 
dem Bedarf eines Rollstuhles. Der frühzeitige 
Antibiotikaeinsatz bei bakteriellen Infektio-
nen, die großzügige Indikation zur Parazen-
tese mit Paukendrainagen-Einsatz und meist 
T-Tube-Einlage sowie die frühzeitige Hörgerä-
teversorgung können die Sprach- und sozio-
emotionale Entwicklung verbessern. Ebenso 
eine Brillenversorgung sowie gegebenenfalls 
Linsenersatz bei Katarakt und Hornhauttrans-
plantation. Physiotherapie einschließlich 
Hydrotherapie zur Vermeidung von Gelenk-
belastungen, die Behandlung von Osteopo-
rose oder Osteopenie, orthopädische Ein-
griffe sowie eine Rollstuhlversorgung sind 
häufig notwendig.

Gut zu wissen für Kinderärzte 

Da die typischen Erstsymptome wie rezidi-
vierende Atemwegs- und Ohrinfektionen mit 
Hörstörungen, eine allgemeinen Entwick-
lungsverzögerung und grobe Gesichtszüge 

Seltene Erkrankungen vereint ein sehr komplexes Krankheitsbild. Für mehr Verständ-
nis und Klarheit gaben drei Experten Einblicke in ihre Fachgebiete. Dr. Anne K. Läßig 
(Universitätsklinik Mainz) stellt die Alpha-Mannosidose unter den Scheinwerfer, Dr. 
Patience Eschenhagen (Klinikum Westbrandenburg) beleuchtet die Zystische Fibrose 
anhand eines Fallbeispiels und Dr. Sören Bäumner (Universitätsklinikum Köln) stellt 
die nephropathische Cystinose in einem Fallbeispiel dar. Die Symptome seltener Krank-
heitsbilder treten in der Regel bereits im Kindesalter auf. Etwa 80% dieser Erkrankun-
gen sind genetisch bedingt oder gehen teilweise auf eine genetische Ursache zurück 
und sind selten heilbar. 

Dr. Anne K. LÄSSIG

Dr. Patience ESCHENHAGEN

Dr. Sören BÄUMNER

Alpha-Mannosidose 
Dr. Anne K. LÄSSIG

Redaktion: Mag. (FH) Stefanie Sonnberger
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die zu einer Verbesserung der Proteinstruktur 
und/oder Proteinfunktion des CFTR-Kanals 
führen. 

Beim Patienten wurde zunächst eine typische 
symptomatische CF-Therapie begonnen. Im 
Jahr 2020 wurde glücklicherweise für ihn 
eine hochwirksame Modulatortherapie zuge-
lassen aus zwei CFTR-Korrektoren und einem 
Potentiator (Elexacaftor, Tezacaftor und Iva-
caftor). Im Laufe der Therapie verbesserte sich 
die Lebensqualität des Patienten deutlich. 
Er kann mittlerweile Sport treiben, besucht 
einen Deutschkurs und möchte studieren. 
Die Emphysenkomponente hat etwas abge-
nommen, und die Einatmung ist deutlich bes-
ser möglich. Es besteht allerdings weiterhin 
eine hartnäckiger ABPA. Trotz Hygienemaß-
nahmen und Aufklärung ist ein Absetzen von 
Prednisolon und Itraconazol nicht möglich. 
Da sich das IgE lediglich auf 880 IU/ml absen-
ken ließ, wurde aktuell eine Anti-IgE-Therapie 
mit Omalizumab begonnen. 

Fazit

Milde CF-Phänotypen werden häufig erst 
spät diagnostiziert, deshalb ist es wichtig, in 
jedem Lebensalter an eine CF zu denken, so 
Eschenhagen. Eine sichere CF-Diagnose zu 
stellen kann im Einzelfall kompliziert sein. 
Aufgrund der vielen guten verfügbaren 
Therapien können die Lebensqualität und 
die Lebenserwartung in jedem Lebensalter 
erhöht werden. 

einen Schweißtest erforderlich machten. Die 
intermediären Ergebnisse der beiden Tests 
lagen zwischen 30 und 59 mmol, wodurch 
die Diagnose einer Mucoviscidose nicht 
sofort bestätigt werden konnte.
Im Zuge der CFTR-Genetik wurden beim Pati-
enten drei Mutationen gefunden. Als nächs-
ter Schritt zur Bestätigung der CR wurden 
weitere CFTR-Biomarker (die nasale Potenzi-
aldifferenz und die intestinale Leitfähigkeits-
messung bestimmt.
Beide Marker waren pathologisch im Sinne 
einer CF, womit die Diagnose einer CF mit 
Pankreassuffizienz und einem wahrscheinli-
chen Overlap mit einem allergischen Asthma 
bronchiale gestellt werden konnte. 

Therapie

In den letzten 100 Jahren gab es sehr viele 
Fortschritte in der Therapie der Zystischen 
Fibrose, wie Eschenhagen erklärt. In den 
1940er-Jahren wurden nur sehr schwer 
betroffene Patienten als CF-Fälle identifi-
ziert, die aufgrund der intestinalen Beteili-
gung und dem Fehlen von Pankreasenzymen 
wahrscheinlich in sehr jungen Lebensjahren 
verstarben. Durch die Möglichkeit der Subs-
tituierung, der Atemwegsphysiotherapie und 
der Antibiotikagabe gegen Staphylokokken 
und Pseudomonaden stieg die Lebenserwar-
tung dramatisch. Ein wichtiger Schritt waren 
auch die Einführung von inhalativen Antibio-
tikatherapien, mit denen man eine Suppres-
sionstherapie der Pseudomonas-Infektion 
durchführen konnte. Seit 2012 stehen mit 
den sogenannten CFTR-Modulatoren mutati-
onsspezifische Medikamente zur Verfügung, 

Zystische Fibrose

Die Zystische Fibrose (CF) zählt zu den gene-
tischen Krankheiten, die mit Bronchiektasen-
bildung einhergehen. Die Multiorganerkran-
kung betrifft vornehmlich die Atemwege 
und den Verdauungstrakt, aber auch die 
Geschlechtsorgane. Liegen bei Patienten, ins-
besondere bei jungen, Bronchiektasen vor, 
sollte nach CF untersucht werden, betont 
Dr. Patience Eschenhagen. Die Oberärztin am 
CF-Zentrum Westbrandenburg stellt einen 
Fall vor mit dem Titel „Alles Asthma, oder? 
Unklares Fieber und Gedeihstörung bei CF“.

Patientenbeschreibung:
22 Jahre alt, Herkunft Libyen, seit einem Jahr 
in Deutschland
BMI: 21 kg/m2 

Anamnese

• Allergisches Asthma Bronchiale mit etwa 
14 Jahren diagnostiziert

• Steroidabhängige allergische bronchopul-
monale Aspergillose (ABPA)

• Osteoporose aufgrund der langjährigen 
Steroideinnahme

• polyvalenten allergischen Sensibilisierung
• chronische Rhinosinusitis ohne Nasenpo-

lypen

Diagnose 

Der lybisch stämmige Patient wurde in der 
CF-Ambulanz zum Schweißtest vorstellig. Die 
Zuweisung erfolgte durch eine pneumologi-
sche Praxis. Die mitgebrachte Lungenfunkti-
onsprüfung zeigte eine schwere gemischt-
obstruktiv-restriktive Ventilationsstörung 
ohne Bronchospasmolyseeffekt. Die Einse-
kundenkapazität FEV1 war deutlich vermin-
dert (24 Prozent vom Soll). Beim Patienten 
lagen eine Emphysemkomponente und eine 
deutlich erschwerte Einatmung vor. Ein mit-
gebrachtes CT-Thorax zeigte in einem Lun-
genlappen Bronchiektasen, die unbedingt 

Gut zu wissen: Zur Bestätigung der Diagnose führt am ehesten die CFTR-(Cystic-Fibrosis-
Transmembrane-Regulator)-Genetik. Wird nachgewiesen, dass der Patient zwei pathologi-
sche Gensequenzen im CFTR-Gen hat, liegt eindeutig eine Mucoviscidose vor. Es sind mitt-
lerweile etwa 1.300 Genveränderungen des CFTR-Gens beschrieben, von denen etwa 340 
bis 350 als pathologisch klassifiziert sind. CFTR wird in sechs verschieden Mutationsklas-
sen eingeteilt. Die Delta F508 Mutation ist die häufigste Mutation in Mitteleuropa und ist 
bekannt als schwere Klasse 2 Mutation.

WORKSHOP
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Priv.-Doz. Dr. Deddo Mörtl (Universitätsklinikum St. Pölten)   

Devices in der Herzinsuffi zienz
Univ.-Prof. Dr. Marianne Gwechenberger (AKH Wien)   

Besonderheiten beim multimorbiden Patienten 
Univ.-Doz. Dr. Martin Hülsmann (AKH Wien)   
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Patientenbeschreibung:
dreijähriger Patient

Anamnese

• wachstumsretardiert
• guter Allgemeinzustand 
• keine Erbrechensepisoden
• normale psychomotorische Entwicklung
• Nach Angaben der Eltern trinkt der Drei-

jährige 10- bis 15-mal am Tag seine Flasche 
leer, die auch nachts immer wieder mit 
Wasser aufgefüllt wird.

Diagnose

Bei der U7a-Untersuchung fällt bei einem 
dreijährigen Patienten ein Perzentilenknick 
auf. Der sonst scheinbar symptomlose Junge 
war kurz vorher wegen Erbrechen stationär 
aufgenommen. Im Urin-Streifentest war eine 
Glucosurie aufgefallen, die im Intervall kon-
trolliert werden soll. In der niedergelassenen 
Praxis zeigt sich nun erneut eine Glucosurie. 

Der Blutzuckerwert lag bei 89 mg/dl. Folgend 
wurde Spontanurin zur Bestimmung von Elek-
trolyten und Eiweißfraktionen im Urin mittels 
entsprechender Kreatinin-Quotienten ins 
Labor geschickt. Der Urin-Schnellteststreifen 
präsentiert keine pathologischen Ergebnisse.

Weitere Befunde zeigten, dass der Patient 
unter dem Renales Fanconi Syndrom leidet. 
Das heißt, es bestehen eine Glucosurie, eine 
Phosphaturie, eine Hyperphosphaturie, eine 
Aminoaceturie, eine tubuläre Proteinurie, 
eine (proximale tubuläre) Azidose und eine 
Polyurie, bei der das Kind Wasser verliert und 
sekundär nachtrinkt. Als Differenzialdiag-
nose, die mit Abstand in dieser Altersgruppe 
am häufigsten vorkommt, wurde eine infan-
tile nephropathische Cystose nachgewie-
sen. Zum Zeitpunkt der Diagnosestellung 
lagen beim Patienten auch schon eine einge-
schränkte Nierenfunktion und Kristalleinlage-
rungen in der Kornea vor.

Therapie

Der Patient erhielt eine Therapie mit dem 
Wirkstoff Cysteamin, wodurch das Cystin auf-
gelöst wird und auf alternativem Weg das 
Lysosom verlassen kann. Dazu stehen mittler-
weile zwei Präparate zur Verfügung:

Cystagon®, das alle sechs Stunden eingenom-
men werden muss. Gerade die nächtliche Ein-
nahme stellt eine relativ große Herausforde-
rung dar. 
Procysbi®, mit einem deutlich erleichterten 
Therapieschema, da die Einnahme nur alle 12 
Stunden erfolgt.

Eckpfeiler der Therapie ist die lebenslange 
Einnahme der Medikamente. Das ermöglicht, 
dass Organe (zum Beispiel das Gehirn) nicht 
symptomatisch werden. 

Der Patient begann eine Therapie mit Cys-
tagon®. Die Familie wurde aufgeklärt, eine 
perkutane endoskopische Gastrostomie 

Mit der nephropathischen Cystinose stellt 
Dr. Sören Bäumner (Universitätsklinikum 
Köln) eine weitere seltene Erkrankung mit 
einem Patientenfall vor. Die autosomal-rezes-
siv vererbte lysosomale Speichererkrankung 
zeigt sich zuerst an der Niere in Form des 
renalen Fanconi Syndroms. Außerdem an 
den Augen in Form von kornealen Kristallen 
wie auch am Knochen als hypophosphatämi-
sche Rachitits. Die Häufigkeit der Erkrankung 
wird mit einer von 100.000 bis zu einer von 
250.000 Lebendgeburten angegeben. 

Je nach Schweregrad und Alter bei Manifes-
tation lassen sich drei Formen unterscheiden: 
• Die infantile nephropathische Cystinose 

(ca. 95 Prozent der Fälle). Sie wird meist 
in den ersten zwei Lebensjahren klinisch 
auffällig, weist die schwerste Verlaufsform 
auf und führt unbehandelt im Laufe des 
Lebens immer zu einer terminalen Nieren-
insuffizienz. 

• Die juvenile nephropathische Cystinose 
(ca. 4% der Fälle). Sie wird im Mittel mit 12 
Jahren klinisch auffällig mit mildem Verlauf. 

• Die adulte, okuläre, nicht-nephropathische 
Form (ca. 1% der Fälle). Sie manifestiert sich 
ausschließlich am Auge. 

PA

Die nephropathische Cystinose

Alle drei Experten – Läßig, Eschenha-
gen und Bäumner – sind sich einig: Die 
Betreuung komplex erkrankter Patien-
ten ist Teamarbeit. Je früher jede seltene 
Erkrankung diagnostiziert und thera-
piert wird, desto höher ist die Chance, 
von einer Therapie zu profitieren.

(PEG) wurde – besonders für die nächtliche 
Administration – angelegt, eine hochkalori-
sche Diät wurde verordnet und eine Wachs-
tumshormontherapie wurde begonnen.  
Da sich der Patient im Alter von sechs Jahren 
nur perzentilenparalell und in der Körpergröße 
unterdurchschnittlich entwickelt hatte, wurde 
ein Gespräch mit den Eltern gesucht. Folgend 
wurde ein psychosoziales Team mit der Fami-
lie ins Gespräch gebracht und erst hier stellt 
sich heraus, dass die Medikamentengabe – vor 
allem nachts – als zu anspruchsvoll und über-
fordernd erlebt wird. Nach einer Umstellung 
auf Procysbi® mit nur zwei Gaben stimmten 
die Eltern der Etablierung eines Pflegedienstes 
zu, der einmal pro Woche bei der Medikamen-
tenstellung hilft. Das ermöglicht auch dem 
Behandlungsteam bessere Einblicke in die tat-
sächliche Medikamentenverabreichung.

Fazit

Generell können Nierenerkrankungen sehr 
asymptomatisch verlaufen, wodurch der 
regelmäßige Blick auf Kleinigkeiten wichtig 
ist. Um die Therapieadhärenz zu steigern, 
empfiehlt Bäumner eine gute Aufklärung 
über die Erkrankung, die Optimierung der 
Medikamentengabe, das Einschalten des psy-
chosozialen Teams und/oder die Etablierung 
eines Pflegedienstes.

Dr. Sören BÄUMNER
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Primäre Immundefekte (PID) 

Primäre Immundefekte sind eine heterogene 
Gruppe von bisher bekannten 485 Gendefek-
ten die zu über 500 verschiedenen Formen 
der PID führen, die spezifische Komponen-
ten des Immunsystems betreffen. Dazu zäh-
len Defizienzen aber auch Dysregulationen. 
Genaue Daten für die Prävalenz fehlen. Man 
spricht in etwa von geschätzten Prävalen-
zen von 1:10.000 bis 1:20.000, für einzelne 
Diagnosen auch 1:1 Million. Durch moleku-
largenetische Diagnostik ist die Anzahl an 
Diagnosen über die Jahrzehnte exponentiell 
gestiegen. Die derzeitige Klassifikation der 
PID umfasst 10 Gruppen. Die Nomenklatur ist 
an den Genen ausgerichtet.

„Eine frühe Diagnose führt zu einer niedrige-
ren Mortalität und guter Lebensqualität“

„Die mittlere Zeitverzögerung vom Auftre-
ten der ersten Symptome bis zur Diagnose 

zeigt sowohl in vielen Studien als auch per-
sönlichen Krankheitsgeschichten eine hohe 
Latenzzeit, oft bis zu 4 Jahren“, so Förster-
Waldl. Sie betont die Wichtigkeit der Früher-
kennung und raschen Therapiebeginns, um 
eine gute Lebensqualität zu gewährleisten.

„Das Leitsymptom für PID ist die pathologi-
sche Infektionsanfälligkeit“

Die pathologische Infektionsanfälligkeit ist 
in den meisten Fällen das erste Leitsymptom 
eines primären Immundefekts. Allerdings: 
„Die Abgrenzung zur physiologischen Infek-
tanfälligkeit ist schwierig, da es so gut wie 
keine aktuellen epidemiologischen Daten 
gibt, welche Zahl, Art und welcher Verlauf 
von Infektionskrankheiten noch als normal 
zu bezeichnen ist“, so Förster-Waldl. Dennoch 
gibt es Unterscheidungsmerkmale, die von 
der Jeffrey-Modell Foundation erarbeitet und 
im Laufe der Zeit erweitert wurden.

„Die Abgrenzung zur physiologischen Infek-
tionsanfälligkeit und nicht immunologischen 
Pathologien ist schwierig aber wichtig“

„Ganz wichtig ist zwischen Minor- und Major-
infektion zu unterscheiden. Mehr als 8 Minor-
Infektionen pro Jahr bis zum Kleinkindalter 
und darüber hinaus, teilweise schwere und 
auch Major-Infektionen, chronisch, rezidivie-
rend, Residuen und opportunistische Infekti-
onen geben einen deutlichen Hinweis auf das 
Vorliegen einer PID“, so Förster-Waldl. 

„Es ist nicht sinnvoll nach PID in der Familie zu 
fragen, sondern danach, ob ungeklärte Todes-
fälle nach einer Infektion aufgetreten sind“

Neben Infektionen können Patienten weitere 
Pathologien entwickeln, die beim ersten Blick 
noch nicht mit PID in Verbindung gebracht 
werden. Dazu zählen Autoinflammation, also 
spontane teils fieberhafte Entzündungszu-
stände im Darm, in Gelenken und anderen 
Organen, besonders bei Säuglingen und 
Kleinkindern, Autoimmunität, systemisch oder 
organbezogen, Granulombildung, z.B. in der 
Lunge, spontane Lymphoproliferationen, z.T. 
getriggert durch EBV, Malignome z.B. im Darm 
oder im lymphatischen System, und Hämo-
phagozytose (Makrophagenaktivierung), 
besonders bei Säuglingen und Kleinkindern.

Eine Übersicht geben die 12 Warnzeichen für 
PID, die die Jeffrey-Modell Foundation erar-
beitet hat.

• https://info4pi.org/library/educational-materi-
als/

• https://res.cloudinary.com/info4pi/image/
upload/v1660319757/warning_signs_children_
german_a27172a1ea.pdf

„Es ist für die rechtzeitige Behandlung von 
primären Immundefekten ganz relevant, die 
Symptome zu kennen und Warnhinweise 
immer präsent zu haben, wenn wir Personen 
mit unklarer Symptomatik vor uns haben“
„Personalisierte Diagnose und Differentialdi-
agnose anhand von Symptomen ist möglich“

Die umfassende S2k Leitlinie „Diagnostik auf 
Vorliegen eines primären Immundefekts“ 
ist öffentlich zugänglich und orientiert sich 
an einer patientenorientierten sinnvollen 
Diagnostik.  Auch Kinderärzte können darin 
bereits einige Hinweise auf PID finden.

S2k Leitlinie „Diagnostik auf Vorliegen eines 
primären Immundefekts“: https://register.
awmf.org/de/leitlinien/detail/112-001

„Bei Verdacht auf einen primären Immunde-
fekt soll eine Stufendiagnostik erfolgen. Als 
Basisdiagnostik dient die Bestimmung der 
Immunglobuline (IgA, IgM, IgG, IgE) und ein 
Blutbild mit Differenzierung“. 

„Die Planung, Durchführung und Bewertung 

aller weiterführender Diagnostik soll in enger 
Zusammenarbeit mit einem in der Diagnostik 
und Behandlung von Immundefekten erfah-
renen Arzt erfolgen, dieser leitet ebenfalls 
auch andere Analysen wie Impfantikörperbe-
stimmung ein“.

 „Es ist nicht notwendig, das Füllhorn aller dia-
gnostischen Mittel auszuschöpfen“, so Förs-
ter-Waldl. Besser sei es, personalisiert anhand 
der bestehenden Symptome vorzugehen. 
Wichtig ist Förster-Waldl zu erwähnen, dass 
die Basisdiagnostik im niedergelassenen 
Bereich zwar viele Immundefekte erfassen 
kann, aber nicht alle. „Wenn niedergelassene 
Ärzte auf Grund der Symptome trotzdem wei-
terhin den Verdacht auf eine PID haben, soll 
mit einer Immunologischen Ambulanz Kon-
takt aufgenommen werden, um eine weitere 
Diagnostik durchführen zu können“.
Das Neugeborenen Screening wurde in 
Österreich 2021 mit einer RT-PCR aus den 
Trockenblutkärtchen, die auf schwere T- und 
B-Lymphopenien hin untersuchen, erweitert.

„Es stehen heute eine Vielzahl an Therapieop-
tionen zur Verfügung, um das Leben der Pati-
entinnen und Patienten zu verbessern“

Die Immunglobulin-Substitution steht an 
erster Stelle, da es als kausale Therapie bei 
Antikörpermangel einzustufen ist. Neben 
den intravenös verabreichten Immunglobu-
linen haben sich in den letzten Jahren auch 

Primäre Immundefekte und Morbus Gaucher
Im Rahmen einer neuen Webinar-Serie von Takeda werden komplexe und seltene pädiatrische Erkrankungen vorgestellt. Den 
Auftakt machten Univ.-Prof. Dr. Elisabeth Förster-Waldl (Univ.-Klinik für Kinder- und Jugendheilkunde AKH Wien und Jeffrey 
Modell Diagnostic and Reseach Center) über Primäre Immundefekte (PID) und PD Dr. Dipl. oec. troph. Sabine Scholl-Bürgi 
(Univ.-Klinik für Kinder- und Jugendheilkunde Innsbruck) über Morbus Gaucher.

IUIS Inborn errors of 
immunity - Nomenclature

Immunodeficiency classification

1 Combined Immunodeficiencies
2 Well-defined syndromes with immunode-

ficiency
3 Predominantly antibody deficiencies
4 Diseases of immune dysregulation
5 Congenital defects of phagocyte number 

and or function
6 Defects in innate immunity
7 Autoinflammatory disorders
8 Complement deficiencies
9 Bone marrow failures
10 Phenocopies of immunodeficiencies

aus: Tangye, S.G., Al-Herz, W., Bousfiha, A. et al. Human 
Inborn Errors of Immunity: 2022 Update on the Classifica-
tion from the International Union of Immunological Socie-
ties Expert Committee. J Clin Immunol 42, 1473–1507 (2022). 
https://doi.org/10.1007/s10875-022-01289-3

Tabelle1 :

Vergleichsdarstellung nach Wahn/Seger/Wahn/Holländer – 
Pädiatrische Allergologie und Immunologie

Eigenschaften der 
Infektion

Physiologische 
Infektanfälligkeit

Pathologische 
Infektanfälligkeit

Häufigkeit max. 8 Minor-Infektionen+/Jahr bis 
Kleindkindesalter, danach seltener

mehr als 8 Minor-Infektionen/Jahr bis 
zum Kleinkindesalter und darüber hinaus

Schweregrad leicht, Minor-Infektion teilweise schwer, Major-Infektionen**

Verlauf akut chronisch, rezidivierend

Residuen nein ja

Rezidiv mit demselben 
Erreger nein ja

Opportunistische Infektion nein ja

*z.B. grippale Infekte, Tonsillitis, akute Gastroenteritis, akute Infekte der oberen Atemwege
** Pneumonie, Sepsis, Meningitis, Osteomyelitis, septische Arthritis, Empyem, tiefe Viszeralabszesse

Hilfreich sind die bei der Leitlinienerstellung 
erarbeiteten Akronyme „ELVIS“ und „GAR-
FIELD“. 

ELVIS 
= Erreger
• Lokalisation
• Verlauf
• Intensität
• Summe

GARFIELD 
= Granulome
• Autoimmunität
• rezidivierendes Fieber
• Exzeme
• Lymphoproliferation
• chronische Darmentzündung

aus: S Farmand et al. Interdisciplinary AWMF Guideline for 
the Diagnostics of Primary Immunodeficiency. Klin Padiatr 
2011; 223(06): 378-385

patientenfreundliche subkutane zu applizie-
rende Präparate für Heimtherapien einmal 
wöchentlich oder sogar einmal im Monat eta-
bliert. „Die subkutane Heimtherapie erzeugt 
bessere steady-state Level, von denen wir 
inzwischen wissen, dass sie auch rezidivie-
rende Infektionen besser zurückdrängen 
können. Sie stellen insgesamt hocheffiziente 
Therapien dar und sind auch für Kinder gut 
verträglich“, so Förster-Waldl.  „Mit Impfun-
gen können wir eine Prophylaxe erreichen, 
sogar bei Menschen mit eingeschränkten 
immunologischen Fähigkeiten“. Das sind per-
sonalisierte Impfprogramme und gezielte 
Antibiose. Stammzelltransplantationen und 
Gentherapie für einzelne Immundefekte ste-
hen ebenso zur Verfügung. Die S3-Leitlinie 
„Therapie primärer Antikörpermangelerkran-
kungen“ gibt einen Überblick und Orientie-
rung in die derzeit verfügbaren Therapie-
möglichkeiten. 

„Es ist wichtig, die Awareness für diese 
Erkrankung zu steigern und die interdiszipli-
näre Kooperation im Sinne der PatientInnen 
zu optimieren und hochzuhalten, da sie die 
Langzeitprognose bestimmen“. Sofern es 
die klinische Symptomatik erfordert, sollten 
modernste Labor- & genetische Methoden 
bis zum Whole Genome Sequencing genutzt 
werden, um für die Betroffenen eine opti-
mierte individualisierte Therapieentschei-
dung zu gewährleisten. „Es braucht einen 
wachen Geist, um den Betroffenen zu helfen“.



 

Speichererkrankungen nur leicht erhöht.

Als Bestätigung des Morbus Gaucher wird die 
Aktivität der Glukozerebrosidase bestimmt, 
die dann bei unter 15% der Normalaktivität 
liegt. „Beide Methoden der Bestimmung der 
Glukozerebrosidase-Aktivität (d.h. aus Voll-
blut oder Trockenblut) sind gleichwertig.“, so 
Sabine Scholl-Bürgi.

Die molekularen Analysen des GBA Gens (Gly-
cosylceremidase beta1) bestätigen ebenfalls 
einen Verdacht auf Morbus Gaucher. Sabine 
Scholl-Bürgi weißt allerdings darauf hin, dass 
nur eine geringe Genotyp-Phänotyp Korre-
lation nachweisbar ist. „Es gibt sehr häufige 
Mutationen, wie die p:N370S Mutation, die 
einen eher milderen Verlauf auslösen kann, 
aber es gibt auch Personen, die keine klini-
schen Symptome haben und homozygot für 
genau diese Mutation sind“.

Therapie 

Die Therapie folgt bisher zwei unterschiedli-
chen Therapieprinzipien. Durch Enzymersatz-
therapie und Substratreduktionstherapie. 

Für die allererste Enzymersatztherapie nahm 
man gereinigtes Enzym aus der Plazenta. Im 
Jahr 1991 gab es eine verbesserte Therapie-
option mit einer modifizierten Glukozerebro-
sidase. Heute stehen in Österreich 2 Produkte 
von rekombinant hergestellten Glucozereb-
rosidasen,  die 1997 und 2010 auf den Markt 
gekommen sind, zur Verfügung.

„Diese Knochenkrisen sind als Schmerznotfall 
einzustufen“, so Sabine Scholl-Bürgi.

„Bei Morbus Gaucher Typ I gibt es zwischen mil-
der und schwere Verlaufsform auch alles dazwi-
schen, was die Diagnose nicht einfacher macht“.

Diagnose

Spezielle Bluttests können klare Hinweise auf 
die Krankheit geben, am ehesten erkennbar 
sind Lymphozytenvakuolen im Blutausstrich. 
Sabine Scholl-Bürgi rät bei Verdacht das Labor 
zu bitten, die Lymphozyten händisch auszuzäh-
len, da dies oft nur mehr automatisch gemacht 
wird und Lymphozytenvakuolen dadurch über-
sehen werden können. Im Knochenmark kön-
nen ungewöhnliche Zellen mit viel Zytoplasma, 
die wie zerknittertes Papier strukturiert sind, 
einen weiteren Verdacht auf Morbus Gaucher 
darstellen.

„Es vergehen oft viel zu viele Jahre bis zur Diagnose“.

Weiters sind Veränderungen bei diversen Bio-
markern feststellbar. Die pTT ist verlängert, 
Ferritin, ACE, nicht-tartrathemmbare saure 
Phosphatase (TRAP) sind erhöht. Die Aktivität 
der Chitotriosidase (Produktion durch akti-
vierte Makrophagen) ist bei Morbus Gaucher 
10–100fach erhöht, bei  anderen lysosomalen 
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Infos&Links:  

PID 

• Joshi AY, Iver VN et al: Incidence and temporal trends of primary immunideficiency: a population-based cohort study. 
Mayo Clinic Proc 2009, 84(1):16-22. 

• Tangye, S.G., Al-Herz, W., Bousfiha, A. et al. Human Inborn Errors of Immunity: 2022 Update on the Classification from 
the International Union of Immunological Societies Expert Committee. J Clin Immunol 42, 1473–1507 (2022). https://
doi.org/10.1007/s10875-022-01289-3

• Jeffrey Modell Foundation
• https://info4pi.org/
• S Farmand et al. Interdisciplinary AWMF Guideline for the Diagnostics of Primary Immunodeficiency. Klin Padiatr 

2011; 223(06): 378-385
• S2k Leitlinie „Diagnostik auf Vorliegen eines primären Immundefekts“ : https://register.awmf.org/de/leitlinien/

detail/112-001
• ÖSPID – Österreichische Selbsthilfegruppe für primäre Immundefekte
• https://www.oespid.org/

Morbus Gaucher

• https://www.morbus-gaucher-oegg.at/
• Gaucher’s Disease: Types, Symptoms and Treatments
• https://nursinganswers.net/essays/gauchers-disease-types-symptoms-9417.php
• https://www.speicherkrankheiten.at/morbus-gaucher/morbus-gaucher-symptome/
• Herausforderung Diagnose  pdf https://www.morbus-gaucher-oegg.at/wp-content/uploads/2020/04/Herausforde-

rung-Diagnose.pdf
• https://gaucheralliance.org/En

tg
el

tli
ch

e 
Ei

ns
ch

al
tu

ng
  C

-A
N

PR
O

M
/A

T/
H

YQ
/0

00
6 

06
/2

02
3

©
 sa

bi
ne

 sc
ho

ll-
bü

rg
i, 

m
ed

un
i i

nn
sb

ru
ck

 

Glucocerebroside
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Morbus Gaucher – Eine unerwartete 
Diagnose hinter häufigen Symptomen

Der Morbus Gaucher ist eine angeborene, 
genetisch bedingte lysosomale Stoffwech-
selstörung mit variablen Symptomen.  Die 
Anreicherung der Gaucherzellen kann in der 
Milz, Leber, Knochen, Blut und Lunge zu unter-
schiedlichen Symptomen führen. Morbus Gau-
cher ist auch eine immunologisch entzündli-
che Erkrankung. Die Inzidenz liegt bei 1:40.000, 
in einzelnen Bevölkerungsgruppen ist sie zum 
Teil deutlich häufiger.

Die Entdeckung des Morbus Gaucher 

Im Jahr 1882 beschrieb der französische Arzt 
Philippe Charles Ernest Gaucher eine Patien-
tin, deren Leber und Milz vergrößert waren, 
die  jedoch keine Leukämie hatte. 1905 prägte 
N.E. Brill den Begriff „Gaucher-Krankheit“/
Gaucher’s Disease. 1965 wurde vom amerika-
nischen Arzt Roscoe O. Brady und seine Mitar-
beitern die Ursache des Morbus Gaucher, ein 
Glukozerebrosidase-Mangel, nachgewiesen.
 

Was sind Glukozerebrosidasen?

Glukozerebroside sind Ceramide an die Glu-
kose gebunden ist. Sie sind überall im Kör-
per zu finden. Glukozerebrosidasen spalten 
Glukose vom Ceramid ab. Die Glukozerebro-
sidase ist ein Protein mit 497 Aminosäuren 
und wird über LIMP-2 ins Lysosom trans-
portiert und über Saposin C aktiviert. Durch 
den Mangel dieses Enzyms reichern sich die 
nicht abgebauten Gluko Ceramide als Spei-
chersubstanz in den Makrophagen an. Diese 
schwellen zu „Gaucher-Zellen“ an, sammeln 
sich in verschiedenen Organen und führen 
zum charakteristischen klinischen Erschei-
nungsbild der Krankheit.

„Man geht davon aus, dass die Aktivität der 
Glukozerebrosidase unter 15% von Normal 
liegen muss, um Symptome hervorzurufen, 
die geringer oder stärker ausgeprägt sind“

Symptome und Verlaufsformen

Klinisch wird der Morbus Gaucher in die nicht-
neuronopathische (Typ I) und neuronopathi-

sche Verlaufsformen (Typ II und III) unterteilt. 
Der Gaucher Typ I macht ca. 94% aller Fälle aus 
und tritt in verschiedenen Schweregraden auf. 
Bei milderen Fällen kommt es zu Adynamie, 
leichter Anämie, geringer Blutungsneigung, 
geringer Splenomegalie und geringer Hepato-
megalie.

„Die leichte nicht-neuronopathische Verlaufs-
form kann leicht übersehen werden“.

Schwere Verläufe äußern sich durch Adyna-
mie. Leistungsminderung, Konzentrations-
schwäche, Anämie, Blutungsneigung, deut-
liche Splenomegalie und Hepatomegalie. 
Die Milz kann mitunter bis ins kleine Becken 
reichen. Alleine durch Verdrängung, z.B. des 
Magens, kann es zu einer verminderten Nah-
rungsaufnahme kommen. 
Eine pulmonale Beteiligung und die Kno-
chenmarkinfiltration führt neben dem Hyper-
splenismus zu Veränderungen im Blutbild. Es 
kommt zu Leukozytopenie, Thrombozytope-
nie und Anämie.

„Die für Patienten sehr belastende Knochen-
beteiligung ist für die schwere Form typisch 
und die Patienten können adynam sein“.

Die Knochenbeteiligung der schweren Ver-
laufsform kann avaskuläre schmerzhafte Nek-
rosen und Wachstumstörungen hervorrufen.  

Das nächste Webinar zu 
pädiatrischen Erkrankungen 

findet am 21. September 2023 statt. 

Wir freuen uns auf Ihre Teilnahme!

Bei der Substratreduktionstherapie wird die 
Glukozerebrosidsynthese gehemmt. Dadurch 
wird weniger Glukozerebrosid gebildet. Dafür 
steht ein  Iminozucker oder ein Ceramidana-
logon zur Verfügung.

Literatur bei den Referentinnen
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Zulassungserweiterung für ORKAMBI® zur Behandlung von 
Kindern mit zystischer Fibrose im Alter von 1 bis < 2 Jahren

Vertex Pharmaceuticals Incorporated (Nas-
daq: VRTX) gab heute bekannt, dass die Euro-
päische Kommission die Erweiterung des 
Anwendungsgebiets von ORKAMBI® (Luma-
caftor/Ivacaftor) auf die Behandlung von 
Kindern mit zystischer Fibrose (CF, Mukoviszi-
dose) im Alter von 1 bis < 2 Jahren genehmigt 
hat, die zwei Kopien der F508del-Mutation 
im CFTR-Gen (Cystic Fibrosis Transmembrane 
conductance Regulator) aufweisen, die häu-
figste Form der Erkrankung.

„Diese Zulassung wird einigen der jüngs-
ten Kinder mit zystischer Fibrose die Chance 
auf eine verbesserte Behandlungsmöglich-
keit eröffnen, indem ihre Erkrankung bereits 
in jungen Jahren behandelt werden kann“, 
sagte Dr. Carmen Bozic, Executive Vice Pre-
sident, Global Medicines Development and 
Medical Affairs, und Chief Medical Officer von 
Vertex. „Mit diesem wichtigen Meilenstein 
kommen wir unserem Ziel immer näher, allen 
Menschen mit CF Medikamente zur Verfü-
gung zu stellen, die die zugrunde liegende 
Ursache ihrer Erkrankung adressieren.“

„CF-Symptome und Organschäden kön-
nen sich sehr früh im Leben manifestieren. 
Daher ist es von entscheidender Bedeutung, 
so früh wie möglich mit der Behandlung zu 
beginnen“, sagte Dr. Silvia Gartner, Fachärz-
tin für Kinderheilkunde und Pneumologie 
und Koordinatorin des Pädiatrischen Muko-
viszidose Zentrums in Barcelona. „Mit der 
heutigen Zulassungsentscheidung steht uns 
nun ein Medikament zur Verfügung, das eine 
Chance bietet, einen Teil der Symptome der 
zystischen Fibrose bei diesen sehr jungen 
Kindern möglicherweise zu verzögern.“

ORKAMBI® wurde auch von den Zulassungs-
behörden in den USA, in Großbritannien, 
Australien und Kanada für Kinder mit CF im 
Alter ab einem Jahr zugelassen, die zwei 

wenn es viele verschiedene Arten von CFTR-
Mutationen gibt, die die Krankheit verursa-
chen können, weist die große Mehrheit aller 
Menschen mit CF weltweit mindestens eine 
F508del-Mutation auf. [7] CFTR-Mutationen 
führen zur Bildung dysfunktionalen CFTR-Pro-
teins oder zu einem Mangel oder Fehlen des 
CFTR-Proteins an der Zelloberfläche, wodurch 
eine CF entsteht. [5,6] Die gestörte Funktion 
und/oder das Fehlen des CFTR-Proteins resul-
tiert bei einer Reihe von Organen in einem 
unzureichenden Fluss von Salz und Wasser in 
und aus den Zellen. In den Atemwegen kann 
dies eine Ansammlung eines dickflüssigen, 
zähen Schleims, chronische Lungeninfektio-
nen und eine fortschreitende Schädigung der 
Lunge verursachen, die schließlich den Tod 
vieler Patientinnen und Patienten zur Folge 
hat. [5,6,8] Das mediane Sterbealter an Muko-
viszidose erkrankter Menschen weltweit liegt 
derzeit bei Anfang 30. [2]

Über ORKAMBI® (Lumacaftor/Ivacaftor)

Bei Menschen mit zwei Kopien der F508del-
Mutation wird das CFTR-Protein nicht kor-
rekt produziert und nicht korrekt innerhalb 
der Zelle weiter transportiert, was dazu führt, 
dass nur wenig oder gar kein CFTR-Protein an 
der Zelloberfläche vorhanden ist. Das vorhan-
dene Protein ist zusätzlich in seiner Funktion 
beeinträchtigt.

ORKAMBI® (Lumacaftor/Ivacaftor) ist ein oral 
zu verabreichendes Arzneimittel, das die 
Wirkstoffe Lumacaftor und Ivacaftor kom-
biniert. Lumacaftor wurde entwickelt, um 
die Menge des reifen Proteins an der Zel-
loberfläche zu erhöhen, indem es auf den 
Verarbeitungs- und Transportdefekt des 
F508del-CFTR-Proteins abzielt. Ivacaftor, 
ein sogenannter CFTR-Potentiator, zielt dar-
auf ab, die Fähigkeit der CFTR-Proteine zum 
Transport von Salz und Wasser durch die Zell-
membran zu verbessern. Die kombinierte 
Wirkung von Lumacaftor und Ivacaftor trägt 
dazu bei, den gestörten Salztransport zu nor-
malisieren, wodurch es dabei unterstützt die 
Atemwege zu befeuchten, was wiederum 
dazu führt, dass diese leichter vom Schleim 
befreit werden können.

ORKAMBI® (Lumacaftor/Ivacaftor) ist ein 
verschreibungspflichtiges Medikament zur 
Behandlung von zystischer Fibrose (CF) bei 
Patientinnen und Patienten im Alter ab einem 
Jahr, die zwei Kopien der F508del-Mutation 

(F508del/F508del) in ihrem CFTR- Gen haben.
Vollständige Produktinformationen werden 
unter www.ema.europa.eu verfügbar sein. [2]

 Über Vertex

Vertex ist ein weltweit tätiges Biotech-Unter-
nehmen, das in wissenschaftliche Innovatio-
nen investiert, um innovative Medikamente 
für Menschen mit schweren Krankheiten 
zu entwickeln. Das Unternehmen verfügt 
über mehrere zugelassene Medikamente 
zur Behandlung der zystischen Fibrose (CF, 
Mukoviszidose) – einer genetisch beding-
ten, seltenen, lebensbedrohenden Krankheit 
– und unterhält mehrere laufende klinische 
und Forschungsprogramme zur CF. Darüber 
hinaus verfügt Vertex über eine solide klini-
sche Pipeline von Wirkstoffkandidaten auf 
Basis von Small Molecules, mRNA, Zell- und 
Gentherapien (inklusive Geneditierung) zur 
Behandlung anderer schwerer Krankheiten, 
bei denen das Unternehmen ein tiefes Ver-
ständnis der kausalen Humanbiologie hat. 
Hierzu zählen Sichelzellkrankheit, Beta-Tha-
lassämie, APOL1-vermittelte Nierenkrankhei-
ten, Schmerz, Typ-1-Diabetes und Alpha-1- 
Antitrypsin-Mangel.

Vertex wurde 1989 in Cambridge/Massachu-
setts gegründet, hat heute seinen globalen 
Hauptsitz im Bostoner Innovation District 
und seinen internationalen Hauptsitz in Lon-
don, Großbritannien. Darüber hinaus verfügt 
das Unternehmen über Forschungs- und 
Entwicklungsstandorte sowie Niederlassun-
gen in Nordamerika, Europa, Australien und 
Lateinamerika. Vertex wird immer wieder als 
einer der besten Arbeitgeber der Branche 

Rund 300 Kinder in Europa mit zystischer Fibrose (CF, Mukoviszidose) und zwei Kopien der 
F508del-Mutation haben nun erstmals Zugang zu einem Medikament, das den ihrer Krankheit 
zugrundeliegenden Proteindefekt behandeln kann
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Kopien der F508del-Mutation im CFTR-Gen 
aufweisen.

Aufgrund langfristiger Vergütungsvereinba-
rungen in Österreich, Dänemark, der Repub-
lik Irland und Schweden sowie Regelungen 
für den Zugang in Gesundheitssystemen 
wie Deutschland werden geeignete Patien-
tinnen und Patienten in diesen Ländern kurz 
nach der Zulassung durch die Europäische 
Kommission Zugang zu der erweiterten Indi-
kation für ORKAMBI® haben. Aufgrund der 
langfristigen Vergütungsvereinbarung in 
Großbritannien haben Kinder im Alter von 
1 bis < 2 Jahren in Großbritannien bereits 
seit der MHRA-Zulassung im März 2023 
Zugang zu dieser erweiterten Indikation für 
ORKAMBI®. Vertex wird weiterhin mit den 
Kostenträgern in der Europäischen Union, 
Australien und Kanada zusammenarbeiten, 
um den Zugang für alle infrage kommenden 
Betroffenen zu gewährleisten.

Über zystische Fibrose

Zystische Fibrose (CF, Mukoviszidose) ist 
eine seltene, lebensverkürzende, genetisch 
bedingte Krankheit [1], die weltweit über 
80.000 Menschen betrifft. [2,3] Rund 50.000 
Betroffene leben in Europa [3], davon etwa 
850 in Österreich. [3] Es handelt sich um 
eine progressive Multiorganerkrankung, die 
Lunge, Leber, Bauchspeicheldrüse, Verdau-
ungstrakt, Nebenhöhlen, Schweißdrüsen 
und Reproduktionsorgane betreffen kann. 
[4] Ursache der CF ist ein defektes oder feh-
lendes CFTR-Protein als Folge bestimmter 
Mutationen im CFTR-Gen. [5] Um an CF zu 
erkranken, muss ein Kind zwei defekte CFTR-
Gene — jeweils eines von beiden Elternteilen 
— geerbt haben. [6] Diese Mutationen lassen 
sich durch einen Gentest bestimmen. Auch 

ausgezeichnet, darunter 13 Jahre in Folge auf 
der Top-Arbeitgeberliste des Wissenschafts-
magazins Science und als einer der 100 bes-
ten Arbeitgeber bei Fortune.

Um mehr über Vertex zu erfahren, besuchen 
Sie www.vrtx.com. 
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Kliniken in der Ukraine weisen eine alarmierend hohe Zahl anti-
mikrobieller Resistenzen bei gramnegativen Bakterien auf, die 
aus kriegsverletzten Patienten mit nosokomialen Infektionen 
isoliert wurden. Das geht aus einer schwedischen Studie her-
vor, die kürzlich in Lancet Infectious Disease veröffentlicht wur-
de. Sechs Prozent der beprobten Keime waren sogar gegen alle 
bekannten Antibiotika resistent. Unterstützung von den euro-
päischen Nachbarn sei dringend notwendig.

Alarmierende Zahlen
Das Ausmaß übertreffe „ alles was wir bisher erlebt haben“, sagt 
Studienleiter Kristian Riesbeck, Professor für klinische Bakterio-
logie an der Universität Lund in einer Mitteilung der Universität: 
„Ich muss zugeben, dass ich noch nie Bakterien gesehen, die 
derart resistent waren.“ 

Um die Prävalenz antimikrobiell resistenter Infektionen in der 
Ukraine zu überwachen, analysierten Riesbeck und sein Team 
zwischen Februar und September 2022 Proben von insge-
samt 141 Patienten mit krankenhausassoziierten Infektionen. 
Davon hatten 133 Personen Kriegsverletzungen, die aufgrund 
von schweren Verbrennungen, Granatsplitterverletzungen und 
Frakturen notfallmäßig operiert und intensivmedizinisch ver-
sorgt werden mussten. Acht der Patienten waren Kleinkinder, 
die wegen einer Lungenentzündung künstlich beatmet wur-
den. Damit kamen die schwedischen Wissenschaftler der Bit-
te des ukrainischen Mikrobiologen Oleksandr Nazarchuk um 
Unterstützung nach.

Herr Prof. Guggenbichler, wie entsteht 
dieses massive Problem?
Guggenbichler: Diese Gefahr ist seit 
Wochen bekannt. Die genauen Ursa-
chen sind bis heute unklar. Ich kann 
nur annehmen, dies ist den Desinfekti-
onsmitteln geschuldet, die Effluxpum-
pen induzieren. Quaternäre Ammoni-
umbasen, Triclosan.

Höchstwahrscheinlich wird in der 
Ukraine desinfiziert, "was das Zeug hält". Die Folgen sind leider 
katastrophal. Bei Effluxpumpen sind die Mikroorganismen auf 
alle Antibiotika und alle Desinfektionmittel unempfindlich.

Effluxpumpe ist ein älterer Name für Membran-ATPasen und 
Membrantransporter, die Moleküle aus der Zelle hinaus beför-
dern. In der Literatur wird beschrieben, dass bis zu 18 % aller 
Transporter in einer bakteriellen Zelle Effluxpumpen sind. Sie 
schleusen eine Vielzahl strukturell unverwandter Substrate aus 
der Zelle heraus, weswegen sie einen unspezifischen Resis-
tenzmechanismus darstellen. Sie sind in hohem Maße für die 
Antibiotikaresistenz von Bakterien und die Resistenz von Pilzen 
gegen Antimykotika verantwortlich.

Es dürfte auch in der Ukraine einen kritischen Schwellenwert 
geben, bei dem die resistenten Mikroorganismen die Überhand 
gewonnen haben – man hat ja nichts mehr gegen diese Keime.

Ukraine – alarmierende Resistenzen
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Kongress Nachlese

Die Universität Oxford gab die Ergebnisse 
ihrer Com-COV3-Studie bekannt, in der die 
Immunantwort und das Nebenwirkungspro-
fil von heterologen COVID-19-Impfschemata 
mit zwei Dosen bei Jugendlichen im Alter von 
12 bis 16 Jahren untersucht wurden. 

In dieser Studie zeigte sich, dass ein hete-
rologes Impfschema mit einer vollen Dosis 
Pfizer-BioNTech, gefolgt von einer vollen 
Dosis Novavax, zu weniger Durchbruchsin-
fektionen führte und höhere Antikörper- und 
T-Zell-Antworten erzeugte als das zugelas-
sene (homologe) Pfizer-BioNTech-Schema 
mit zwei vollen Dosen, sowohl gegen den 
COVID-19-Wildtyp als auch gegen die Omik-
ron-Varianten BA.1 und BA.2.

Hierzu sind folgende Zitate der leitenden 
Prüfärztinnen hervorzuheben:

Dr. Angela Minassian, leitende Prüfärztin der 
Studie der Oxford Vaccine Group:

„Von besonderem Interesse ist die verbes-
serte Leistung des proteinbasierten Subu-
nit-Impfstoffs von Novavax nach einer Dosis 
des mRNA-Vakzins von Pfizer-BioNTech im 
Vergleich zu den zwei üblichen Pfizer-BioN-
Tech-mRNA-Dosen. Bei den Teilnehmern, 
die noch keine COVID-19-Infektion durch-
gemacht hatten, war die Wahrscheinlichkeit 
einer Durchbruchsinfektion in der Novavax-
Gruppe geringer als in der Gruppe von Pfizer-
BioNTech mit Standardimpfschema“

Dr. Eimear Kelly, pädiatrische Forschungssti-
pendiatin der Oxford Vaccine Group, Abtei-
lung für Pädiatrie:

„Die beeindruckende Leistung von Nova-
vax in dieser Studie gegen Wildtyp- und 

Link zur Studie:

https://www.ox.ac.uk/news/2023-07-06-no-
vavax-covid-19-vaccine-second-dose-gene-
rates-high-immune-response-young-people

Omikron-SARS-CoV-2-Variantenstämme lie-
fert stützende Belege für die Verwendung 
des Vakzins im Rahmen eines heterologen 
COVID-19-Impfschemas. Dies ist wichtig, da 
heterologe COVID-19-Impfschemata mehr 
Flexibilität bieten und die weltweite COVID-
19-Impfstoff-Versorgung verbessern.“

Novavax COVID-19-Impfung
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Die unglaubliche Großzügigkeit des Anwesens und Privatsphäre gemixt mit südafrikanischem Feeling machen den 
Unterschied. Das Premium Guesthouse & Spa Julianhof in der südlichen Steiermark eröffnet neue Urlaubswelten - mit 
Brunch am Pool & Private Chef. 
 

Wer in die Südoststeiermark reist, tut das meist auf der Suche nach Genuss, Aktivität, mediterranen Temperaturen und einem guten Glas 
Wein. Selten jedoch, um sich zwischen Buschenschank und Weinrebe dem südafrikanisch angehauchten Lifestyle hinzugeben. Bis jetzt. Denn 
mit August 2023 eröffnet im Weinort Straden eine neue Design-Oase mit afrikanischem Touch und genialer Architektur.

Privatsphäre, Infinity-Pool, Sauna-Lounge

Die Julianhof Guesthouses & Spa läuten eine neue Ära der Luxus-Urlaubsdestinationen ein. Einzigartig sind 
die beiden Häuser, Farmhaus sowie Stall, in vielerlei Hinsicht: Das fängt schon beim exklusiven Beach-
House-Flair an, das man in diesen Breitengraden sonst vergebens sucht. Hier genießt der Gast sein voll-
kommen privates Reich mit über 1000 m2 Garten-Oase, beheiztem Infinity-Pool, Sauna-Haus, Relaxbe-
reich und exklusivem Jacuzzi® Whirlpool. 

Die Revitalisierung eines Bauernhofes

„Um Bestehendes zu erhalten wurde mit viel Aufwand der alte 
Stall abgetragen und das 200-jährige Gebälk wieder original auf-
gebaut“, so die Inhaber Nicole und Bernd Rathgeb. Das „Farm-
haus“ mit 180 m2 Wohnfläche bietet Platz für bis zu 5 Personen, 
der „Stall“ mit über 280 m2 Platz für bis zu 7 Personen. Somit sind 
die Häuser eine perfekte Destination für Familien, Freunde oder 
Paare, die absolute Privatsphäre schätzen. Die Gäste des „Stalls“ 
nutzen weiters die einzigartige Spa-Lounge mit ihrer ganz eige-
nen Handschrift – kennt man so nur aus den 6-Star-Luxus-Lod-
ges in Südafrika. Ein Land, zu dem die Besitzerfamilie eine ganz 
besondere Verbindung pflegt und dessen Lifestyle in diesem 
Rückzugort zu spüren ist.
 

JULIANHOF 
SÜDAFRIKANISCHER LIFESTYLE IN DER STEIERMARK

Kontakt Julianhof:  
Julianhof luxury homes GmbH

Wieden-Klausen 32, A-8345 Straden 
Tel.: +43  664 142 05 55 

infol@julianhof.at 
 www.julianhof.at 

Floating-Brunch im Pool oder privater Hauben-Koch?

Durch das spezielle Gourmet-Konzept, das in Zusammen-
arbeit mit einigen der besten steirischen Köche entstanden 
ist, genießt man im Julianhof auch in kulinarischen Belangen 
Premium-Service. Das abwechslungsreiche Frühstück aus 
dem Nähkistchen, wird jeden Tag frisch angeliefert und kann 
sowohl als Pyjama-Frühstück wie auch als Floating-Brunch im 
eigenen Pool genossen werden.  Buschenschank-Catering, 
Limousinen-Abholservice, Private Cooking direkt im Guest-
house von den besten Haubenköchen der Steiermark und 
davor eine Yoga-Einheit mit Massage – ganz privat direkt im 
Ferienhaus. Der südafrikanische Lifestyle wird ab sofort im 
Julianhof gelebt. 
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Dekristolmin® 20.000 I.E./ml Tropfen zum Einnehmen, Lösung
Zusammensetzung: 1 ml Lösung (40 Tropfen) enthält 0,5 mg Colecalciferol (Vitamin D3, entsprechend 20.000 I.E.). (1 Tropfen enthält ca. 500 I.E. Vitamin D3.) Sonstige Bestandteile: Mit-
telkettige Triglyceride, Butylhydroxytoluol. Anwendungsgebiete: Vorbeugung von ernährungsbedingter Rachitis bei Säuglingen und Kleinkindern, Neugeborenen und Frühgeborenen, 
Vorbeugung eines Vitamin-D-Mangels bei Erwachsenen, Jugendlichen und Kindern mit bekanntem Risiko, Behandlung eines Vitamin-D-Mangels bei Erwachsenen, Jugendlichen und Kin-
dern, als Ergänzung zu einer spezifischen Osteoporosetherapie bei Patienten mit Vitamin-D-Mangel oder Risiko eines Vitamin-D-Mangels. Gegenanzeigen: Überempfindlichkeit gegen 
den Wirkstoff oder einen der sonstigen Bestandteile, Hyperkalzämie, Hyperkalzurie, Hypervitaminose D, Nephrolithiasis (Nierensteine), stark eingeschränkte Nierenfunktion. Pharmako-
therapeutische Gruppe: Vitamin D und Analoga, Colecalciferol. ATC-Code: A11CC05. Rezeptpflicht/Apothekenpflicht: Rezept-und apothekenpflichtig. Pharmazeutischer Unterneh-
mer: Dermapharm GmbH, 1010 Wien. Stand: 06/2020
Weitere Angaben zu Nebenwirkungen, Wechselwirkungen mit anderen Arzneimitteln oder sonstigen Wechselwirkungen, Schwangerschaft und Stillzeit, Gewöhnungseffekten und zu den 
Warnhinweisen und Vorsichtsmaßnahmen für die Anwendung sind den veröffentlichten Fachinformationen zu entnehmen.

PLASTIK.GREENPEACE.AT* Mit Ihrer SMS erklären Sie sich einverstanden, dass Greenpeace Ihre Telefonnummer zum Zweck der Kampagnen kommunikation * Mit Ihrer SMS erklären Sie sich einverstanden, dass Greenpeace Ihre Telefonnummer zum Zweck der Kampagnen kommunikation 
erheben, speichern & verarbeiten darf. Diese Einwilligung kann jederzeit per Nachricht an service@greenpeace.at oder Greenpeace, erheben, speichern & verarbeiten darf. Diese Einwilligung kann jederzeit per Nachricht an service@greenpeace.at oder Greenpeace, erheben, speichern & verarbeiten darf. Diese Einwilligung kann jederzeit per Nachricht an service@greenpeace.at oder Greenpeace, erheben, speichern & verarbeiten darf. Diese Einwilligung kann jederzeit per Nachricht an service@greenpeace.at oder Greenpeace, 
Wiedner Hauptstraße 120-124, 1050 Wien widerrufen werden. SMS-Preis laut Tarif, keine Zusatzkosten.

Nocutil 0,1 mg – Tabletten
Nocutil 0,2 mg - Tabletten
Zusammensetzung: Nocutil 0,1 mg Tabletten: 1 Tablette enthält 0,1 mg Desmopressinacetat entsprechend 0,089 mg Desmopressin. Nocutil 0,2 mg Tabletten: 1 Tablette enthält 0,2 mg 
Desmopressinacetat entsprechend 0,178 mg Desmopressin.  Sonstiger Bestandteil mit bekannter Wirkung: Nocutil 0,1 mg Tabletten: Jede Tablette enthält 60 mg Lactose-Monohydrat. 
Nocutil 0,2 mg Tabletten: Jede Tablette enthält 120 mg Lactose-Monohydrat. Sonstige Bestandteile: Lactose-Monohydrat, Kartoffelstärke, Povidon, Magnesiumstearat, hochdisperses Silici-
umdioxid. Anwendungsgebiete: Zur Behandlung der primären Enuresis nocturna bei Kindern ab 5 Jahren nach Ausschluss organischer Ursachen und wenn andere, nicht-medikamentöse 
Therapiemaßnahmen erfolglos waren. Zur Behandlung des Vasopressin-sensitiven zentralen Diabetes insipidus. Zur symptomatischen Behandlung der Nykturie bei Erwachsenen, die mit 
nächtlicher Polyurie assoziiert ist, d.h. wenn die nächtliche Harnmenge die Blasenkapazität übersteigt. Nocutil wird angewendet bei Erwachsenen und Kindern ab 5 Jahren. Gegenanzei-
gen: Überempfindlichkeit gegen den Wirkstoff oder einen der in Abschnitt 6.1. genannten sonstigen Bestandteile. Habituelle oder psychogene Polydipsie (mit einer Urinproduktion von 
mehr als 40 ml/kg/24 Std). Bekannte Herzinsuffizienz oder Verdacht auf Herzinsuffizienz sowie andere Zustände, die eine Therapie mit Diuretika erforderlich machen. Bereits bestehende 
Hyponatriämie. Syndrom der inadäquaten ADH-Sekretion (SIADH). Behandlung mit Diuretika. Mäßig starke bis schwere Nierenfunktionsstörungen (Kreatinin-Clearance unter 50 ml/min),
Willebrand-Jürgens-Syndrom (Subtyp IIb). Thrombotisch-thrombozytopenische Purpura (TTP). Pharmakotherapeutische Gruppe: Pharmakotherapeutische Gruppe: Vasopressin und 
Analoga. ATC Code: H01BA02 Packungsgrößen: Nocutil 0,1 mg - Tabletten  30 Stück, Nocutil 0,2 mg - Tabletten  15 Stück und 60 Stück. Abgabe: Rezept- und apothekenpflichtig. 
Zulassungsinhaber:Gebro Pharma GmbH, 6391 Fieberbrunn, Telefon: 0043/5354/5300-0, Telefax: 0043/5354/5300-710. Stand der Information: Mai 2022
Weitere Angaben zu Warnhinweisen und Vorsichtsmaßnahmen für die Anwendung, Wechselwirkungen mit anderen Arzneimitteln und sonstigen Wechselwirkungen, Schwangerschaft 
und Stillzeit, Nebenwirkungen sowie Gewöhnungseffekten entnehmen Sie bitte der veröffentlichten Fachinformation.

Normolyt für Kinder - lösliches Pulver
Zusammensetzung: 1 Beutel zu 5,4 g enthält: wasserfreie Glucose 4,00 g, Natriumchlorid 0,35 g, Natriumcitrat 2H20 0,59 g, Kaliumchlorid 0,30 g. (Die trinkfertige Lösung enthält: Glucose 
111 mmol/l, Natrium 60 mmol/l, Kalium 20 mmol/l, Citrat 10 mmol/l, Chlorid 50 mmol/l). Hilfsstoffe: Siliziumdioxid, Saccharin-Natrium (0,015 g/Beutel), Aroma Tutti-Frutti, Aroma Golden 
Sirup. Anwendungsgebiete: Zur oralen Elektrolyt- und Flüssigkeitszufuhr bei akuten Durchfallerkrankungen mit und ohne Erbrechen im Säuglings- und Kindesalter. Gegenanzeigen: 
Überempfindlichkeit gegen die Wirkstoffe oder einen der sonstigen Bestandteile. Unstillbares Erbrechen, schwere Bewusstseinstrübung und Bewusstlosigkeit, Schock, metabolische Alka-
lose, Anurie, Monosaccharid-Malabsorption, schwere Nierenfunktionsstörung.  Pharmakotherapeutische Gruppe: Elektrolyte mit Kohlenhydraten. ATC-Code: A07CA Packungsgröße(n): 
10 Stück  Abgabe: Rezept- und apothekenpflichtig Kassenstatus: Green Box  Zulassungsinhaber: Gebro Pharma GmbH, 6391 Fieberbrunn, Österreich Stand der Information: Juni 2014
Weitere Angaben zu Warnhinweisen und Vorsichtsmaßnahmen für die Anwendung, Wechselwirkungen mit anderen Arzneimitteln und sonstigen Wechselwirkungen, Schwangerschaft 
und Stillzeit und Nebenwirkungen sowie Gewöhnungseffekten entnehmen Sie bitte der veröffentlichten Fachinformation.

Dieses Arzneimittel unterliegt einer zusätzlichen Überwachung. Dies ermöglicht eine schnelle Identifizierung neuer Erkenntnisse über die Sicherheit. Angehörige von Gesundheits-
berufen sind aufgefordert, jeden Verdachtsfall einer Nebenwirkung zu melden. Hinweise zur Meldung von Nebenwirkungen, siehe Abschnitt 4.8. BEZEICHNUNG DES ARZNEIMITTELS: 
Zolgensma® 2 × 1013 Vektorgenome/ml Infusionslösung. QUALITATIVE UND QUANTITATIVE ZUSAMMENSETZUNG: Allgemeine Beschreibung: Onasemnogen-Abeparvovec ist ein 
Gentherapeutikum, das das humane Survival-Motoneuron- (SMN) Protein exprimiert. Es handelt sich um einen nicht replizierenden rekombinanten adeno-assoziierten Vektor auf der Basis 
des Virus-Serotyps 9 (AAV9), der die cDNA des humanen SMN-Gens unter der Kontrolle des Cytomegalievirus-Enhancers/Hühner-β-Aktin-Hybrid-Promotors enthält. Onasemnogen-Abe-
parvovec wird durch DNA-Rekombinationstechnologie in menschlichen embryonalen Nierenzellen gebildet. Qualitative und quantitative Zusammensetzung: Jeder ml enthält Ona-
semnogen-Abeparvovec mit einer nominalen Konzentration von 2 × 1013 Vektorgenomen (vg). Die Durchstechflaschen enthalten ein extrahierbares Volumen von mindestens 5,5 ml bzw. 
8,3 ml. Die Gesamtzahl der Durchstechflaschen und die Kombination der Füllvolumina in einer Fertigpackung werden in Abhängigkeit vom Körpergewicht an die Dosieranforderungen 
der einzelnen Patienten angepasst (siehe Abschnitte 4.2 und 6.5 der Fachinformation). Sonstiger Bestandteil mit bekannter Wirkung: Dieses Arzneimittel enthält 0,2 mmol Natrium pro ml. 
Liste der sonstigen Bestandteile: Tromethamin, Magnesiumchlorid, Natriumchlorid, Poloxamer 188, Salzsäure (zur pH-Einstellung) Wasser für Injektionszwecke. Anwendungsgebiete: 
Zolgensma ist indiziert zur Behandlung von: Patienten mit 5q-assoziierter spinaler Muskelatrophie (SMA) mit einer biallelischen Mutation im SMN1-Gen und einer klinisch diagnostizierten 
Typ-1-SMA, oder Patienten mit 5q-assoziierter SMA mit einer biallelischen Mutation im SMN1-Gen und bis zu 3 Kopien des SMN2-Gens. Gegenanzeigen: Überempfindlichkeit gegen den 
Wirkstoff oder einen der in Abschnitt 6.1 der Fachinformation genannten sonstigen Bestandteile. Pharmakotherapeutische Gruppe: Andere Mittel gegen Störungen des Muskel- und 
Skelettsystems, ATC-Code: M09AX09. INHABER DER ZULASSUNG: Novartis Europharm Limited, Vista Building, Elm Park, Merrion Road, Dublin 4, Irland. Verschreibungspflicht/Apothe-
kenpflicht: Rezept- und apothekenpflichtig
Informationen betreffend Warnhinweise und Vorsichtsmaßnahmen für die Anwendung, Wechselwirkung mit anderen Mitteln, Nebenwirkungen und Gewöhnungseffekte sind den veröf-
fentlichten Fachinformationen zu entnehmen. Ausführliche Informationen zu diesem Arzneimittel sind auf den Internetseiten der Europäischen Arzneimittel-Agentur http://www.ema.
europa.eu/ verfügbar.                  Version: 03.2023



  

Stillen ist Nahrung für Körper und See-
le und eine gelingende Stillbeziehung 
gibt Müttern viel Selbstvertrauen. Nicht 
immer klappt jedoch alles problemlos: Zu 
den häufigsten Ursachen für ein frühzei-
tiges Abstillen trotz Stillwunsch gehört 
nach wie vor die Sorge um "zu wenig 
Milch". Dies bestätigen auch die letzten 
Erhebungen zum Stillen in Deutschland 
und Österreich.

Obwohl es tatsächliche medizinische 
Gründe für eine unzureichende Milch-
produktion geben kann, beruht das 
Gefühl, zu wenig Milch zu haben, in vie-
len Fällen auf unrealistischen Vorstellun-
gen vom normalen Stillverhalten bezie-
hungsweise dem allgemeinen Verhalten 
eines Säuglings. Es handelt sich also in 
vielen Fällen vor allem um ein Wahrneh-
mungsproblem. 

Auch Unerfahrenheit sowie fehlendes 
Wissen über die Physiologie der Laktation 
sind Faktoren, die zu vorschnellen Urtei-
len über einen vermeintlichen "Milch-
mangel" führen können. Ebenso kommt 
es durch unzureichende Unterstützung 
(im Umfeld und durch Fachpersonal) zu 
einem geringerem Selbstvertrauen und 
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Pride Parade: Eine neue Generation setzt sich durch

So schön das Stichwort „natürliche“ Ver-
hütung klingen mag - „natürlich“ oder 
„naturgewollt“ sind halt durchschnittlich 
12-15 Schwangerschaften pro Frauen-
leben. Gewiss: Manche Paare schaffen die 
Zwei-Kind-Familie mit Tagezählen, täg-
lichem Temperaturmessen etc., aber die 
meisten schaffen es nicht – ungewollte 
Schwangerschaften sind die Folge.

Auch das vielgepriesene Kondom ist 
weder sexy noch praktisch. So macht es 
Sinn, sich die Effizienz der einzelnen Ver-
hütungsmittel genau anzuschauen. Am 
besten mittels des Pearl-Index, der objek-
tiv berechnet, wie viele Schwangerschaf-
ten in 100 Verhütungsfrauenjahren ein-

getreten sind. Der so genannte‚ 
praktische Pearl-Index‘ gibt 
Auskunft darüber, wie Paare 
tatsächlich mit einer bestimm-
ten Methode zurechtkommen. 
Zum Beispiel Kondom: Der 
Prozentsatz von ungeplant schwanger 
gewordenen Frauen im ersten Jahr der 
Kondomverwendung liegt ‚theoretisch’ 
bei 5, aber ‚praktisch’ bei 21 – vergleichbar 
den Zahlen für den Coitus interruptus! 
Die Werte für die Pille liegen ‚theoretisch‘ 
bei 0,3‚ praktisch‘ bei 8, also deutlich dar-
unter. Dennoch wird das Kondom bei-
spielsweise in Schulen (von Lehrperso-
nen, meist in stabilen Partnerschaften) 
immer noch als geeignetes Verhütungs-

mittel kommuniziert, obwohl es gerade 
für Jugendliche im sexuellen Experimen-
tierstadium besonders risikobehaftet ist.

Keine Frau entschließt leichtfertig zur 
Beendigung ihrer Schwangerschaft und 
viele „kauen“ noch lange an ihrer Ent-
scheidung. Wer ihnen wirklich helfen will, 
sollte (erfolgreiche) Verhütungsmetho-
den kostenfrei zugänglich machen. 

„Natürliche“ Verhütung? Im Gegenteil –
die Natur will sich fortpflanzen

zu einer verminderten "Stillselbstwirk-
samkeit" (Breastfeeding-Efficacy). 

In den ersten Wochen und Monaten ist 
es nicht immer leicht, das normale Spek-
trum an Erfahrungen mit einem kleinen 
Baby richtig zu deuten und von beunru-
higenden Anzeichen zu unterscheiden.

Subjektiv empfundener Milchmangel
Typische Zeichen, die besonders häufig 
für Verunsicherung sorgen:

» Häufiges Stillen, vor allem in
  den Abendstunden (Clusterfeeding/  
  Lagerfeuerstillen)
» Kurze oder lange Stillmahlzeiten/
 Stillepisoden
» Unruhe/ Weinen des Babys
» Intensiver Bedarf nach Körperkontakt
» Weiche Brüste nach den ersten   
 Wochen
» Keine oder nur geringe Milchmengen 
 bei Handgewinnung/Pump-
 versuchen

Eltern interpretieren diese Faktoren oft 
als Zeichen dafür, dass die Muttermilch 
nicht ausreicht, sie gehören jedoch meist 
zum normalen Stillverhalten und sind 

keine zuverlässigen Hinweise auf die 
Milchmenge und das Gedeihen des Kin-
des.

Weit aussagekräftiger zur Beurteilung 
der Situation sind Faktoren, die die Aus-
scheidungen, das Gewicht und das allge-
meine Gedeihen des Kindes berücksich-
tigen.

Die meisten Eltern wissen nicht, dass ein 
guter Vitamin-D-Spiegel vor einer Viel-
zahl von Erkrankungen schützt. Sie ken-
nen deshalb den Vitamin-D-Spiegel ihrer 
Sprösslinge nicht. Sie wissen auch nicht, 
dass zahlreiche Nahrungsergänzungs-
mittel viel zu wenig Vitamin D enthalten, 
dass diese mit der subtherapeutischen 
Dosis praktisch wertlos sind.

Ein Blick in die raue Wirklichkeit versetzt 
die Vorsorgemediziner mit Sorge. Bei 21 
Straßenkindern im Teenageralter, alle 
männlich (aus Österreich, dem Balkan 
und Kriegsflüchtlinge) wurde der Vita-
min-D-Spiegel gemessen. Alle haben viel 
zu wenig Vitamin D im Serum. Im Blutbe-
fund zeigen sich keine nationalen Unter-
schiede.

Vitamin D im Blut, die Beurteilung:
25 (OH) D Spiegel (ng/ml)

<20               Absoluter Mangel
20-30            Relativer Mangel
30-100         Regelrechte Versorgung
40-60            Optimaler Spiegel
> 100            Übermaß
> 150             Intoxikation möglich

Prof. Jörg Spitz

Vitamin-D-Spiegel Zahl der Buben

6 - 9 ng/ml 7

10 - 12 ng/ml 8

14 -17 ng/ml 4

24 - 29 ng/ml 2 (Oleovit)

30 und mehr  keiner

Welche Folgen ein jahrzehnte langer 
Vitamin-D-Mangel in der Kindheit und 
Jugend haben wird, kann man heute nur 
erahnen. Schon vor 12 Jahren hat die
WHO festgestellt: „Der menschliche Kör-
per benötigt Vitamin D zur Regulierung 
seines Calcium- und Phosphathaushalts, 
die für eine normale Knochenminera-
lisierung sowie für Muskelkontrakti-
on, Nervenstoffwechsel und allgemein 
das Funktionieren aller Zellen im Kör-
per erforderlich ist. Besonders anfällig 
für Vitamin-D-Mangel sind Kleinkinder, 
Jugendliche und ältere Menschen.“

Die europäische Agentur EFSA hat  des-
halb neue Empfehlungen für die Dosie-
rung der Suplemente veröffentlicht.
Als erste Präparat wurden die Dekristol-

min-Tropfen nach diesen höheren Emp-
fehlungen dosiert. Dekristolmin-Tropfen 
sind von der Geburt an bis zum Erwach-
senenalter indiziert. Die Zahl der täg-
lichen Tropfen richtet sich nach dem 
Lebensalter und dem Körpergewicht. 
Für alle Kinder und Jugendliche gilt als 
Ziel ein Vitamin-D-Spiegel von 40 ng/ml 
bis 60 ng/ml.

Die Dekristolmin-Tropfen schmecken 
neutral. Dermapharm verzichtet auf 
jeglichen Zucker-Zusatz oder chemi-
schen Süßstoff. Wir sollten Babys nicht 
auf „süß“ trimmen! Die Dekristolmin-
Tropfen sind jetzt kassenfrei.

Über 300.000 junge Menschen zogen 
sex-positiv über die Wiener Ringstraße. 
Lesben, Schwule, Bisexuelle, Heterose-
xuelle, Trans-, Cis-, Inter- und queere Per-
sonen demonstrieren gemeinsam für 
Akzeptanz, Respekt und gleiche Rechte 
in Österreich, Europa und auf der gan-
zen Welt. Für viele und besonders viele 
sehr junge Mädchen und Buben war es 
das Fest des Jahres. Meinungsumfragen 
berichten, dass die Hälfte der Menschen 
unter 30 für FREIE LIEBE eintritt. 

Für die Pädiater zeigt sich da, dass eine 
neue Generation auf uns zurollt. Vom 
Arzt des Vertrauens wird wohl erwartet, 
dass er diese Lebensphilosophie versteht 
und mit seinem Wissen unterstützen 
kann.

In der Pädiatrie dürfte Beratung und Prä-
vention stark an Bedeutung gewinnen. 
Die Regenbogenparade ist ein unüber-
sehbares Zeichen für eine Gesellschaft 
für Wertschätzung, Anerkennung und 
gleiche Rechte – unabhängig von sexu-
eller Orientierung, Geschlechtsidentität 
oder Geschlechtsmerkmalen. Die Zeit, in 
der die Jungfräulichkeit hoch gehalten 
wurde, erscheint den jungen Menschen 
als völlig absurd. Nur Immigranten, die 
geistig in Europa noch nicht angekom-
men sind, leben noch wie unsere Urgroß-
eltern.

Wenn Pädiater Hausärzte der Jugendli-
chen werden wollen, müssen sie Promis-
kuitive, aber auch Monogame, Schwule 
und Transen intim beraten können. 

Weitere Infos unter www.muvs.org
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Bewährtes Konzept für ein junges  
Immunsystem im Gleichgewicht: 
✔   Immunfreundliches Proteinhydrolysat –  

nachweislich minimiertes Sensibilisierungsrisiko1

✔   Ausgeglichene Darmmikrobiota dank natürlichen 
Milchsäurekulturen und bewährtem Präbiotikum GOS2,3

✔   Stärkung der Darmbarriere als Schutz gegen  
das Eindringen von Allergenen und Keimen4

Studiendetails und Informationsmaterialien
unter: hipp-fachkreise.de

1 Freidl R. et al. Nutrients. 2022; 15(1):111. 2 Maldonado J et al. J Pediatr Gastroenterol Nutr 2012; 54(1): 55–61. 3 Gil-Campos M et al. Pharmacol Res 2012; 65(2): 231–238.  
4 Calatayud M presented online at New insights in alimentary allergy prevention by improving gut health, 18.01.2022. 

Wichtiger Hinweis: Stillen ist die beste Ernährung für ein Baby. Eine ausgewogene Ernährung in der Schwangerschaft und nach der Geburt begünstigt das Stillen. Jede Frau, die nicht stillen möchte, sollte 
 darauf hingewiesen werden, dass die Entscheidung, nicht zu stillen, nur schwer rückgängig zu machen ist. Wichtig für die Frauen ist die Information, dass die Zufütterung von Säuglingsnahrung und das 
Füttern mit der Flasche den Stillerfolg beeinträchtigen könnte. Säuglingsanfangsnahrung sollte nur auf Rat unabhängiger Fachleute gegeben werden. Beraten Sie die Eltern hinsichtlich der Zubereitung der 
Nahrung und beachten Sie die Hinweise und Zubereitungsanleitung auf der Packung. Eine unsachgemäße Zubereitung von Säuglingsanfangsnahrung kann zu gesundheitlichen Beeinträchtigungen führen.

* EFSA Journal 2022;20(3):7141
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