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In Klirze vorneweg
Liebe Leserinnen, liebe Leser,

heute darf ich einmal anstelle von Dagmar Rath die einfihrende
Worte schreiben. Wir méchten Sie in dieser Ausgabe unseres
Rundbriefes bereits auf unsere diesjahrige Informationsveranstal-
tung und Mitgliederversammlung in Minchen aufmerksam machen.
Wir denken, Miinchen hat auch und gerade im Oktober viele High-
lights zu bieten und ladt zudem auch noch zu einem Kurzurlaub ein,
deshalb bitte rechtzeitig flr unsere Veranstaltung anmelden und die
Hotelzimmer buchen.

Besonders hervorheben mochten wir den Beitrag in der Zeitschrift
.Der Ophtalmologe®, der in seiner Februar-Ausgabe ganze vier Ar-
tikel zum von Hippel - Lindau Syndrom als Leitthema veroffentlicht
hat.

Interessant ist auch der ausfihrliche Artikel ber die Optimierung
der Hydrocortison-Substitutionstherapie von Frau Dr. Dr. Birgit Har-
beck, welcher sehr verstandlich geschrieben ist und einigen Lesern
auch hilfreich sein wird.

AuBerdem berichten wir noch Uber die funf regionalen Veranstal-
tungen, welche im Fruhjahr wieder statt gefunden haben und Erika
Trutmann schreibt Aktuelles aus dem Schweizer VHL-Verein.

In diesem Sinne wiinsche ich einen schénen Sommeranfang und
die besten Grif3e aus Karlsruhe

Ihr und Eurer

Andreas Beisel
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Informationsveranstaltung und Mitgliederversammlung in
Minchen vom 26. bis 28. Oktober 2007

Auch in diesem Jahr mochten wir wieder friihzeitig auf unsere In-
formationsveranstaltung und die Mitgliederversammlung hinweisen,
damit Sie sich diesen Termin freihalten kénnen. Die Uberregionale
Veranstaltung findet dieses Jahr in der bayrischen Landeshaupt-
stadt Mlnchen statt.

Frauenkirche / Neues Rathaus, Minchen
Fotograf: Christl Reiter
Bildmaterial vom Tourismusamt Miinchen zur Verfiigung gestellt
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Munchen ist nicht nur ,Oktoberfest, FC Bayern und Hofbrauhaus*
sondern auch der ,Englische Garten, die Frauenkirche* und vieles
mehr. Kurz gesagt, Minchen ist immer eine Reise wert, insbeson-
dere Ende Oktober!

Die Veranstaltungen finden im Hotel-Gasthof Maisberger in Mun-
chen-Neufahrn statt (www.hotel-maisberger.de). Zimmerreservie-
rungen (DZ 72 Euro/Nacht, EZ 40 Euro/Nacht) kénnen ab sofort per
Telefon: 08165-99900, Fax: 08165-999090 oder E-mail: in-
fo@hotel-maisberger.de unter dem Stichwort ,VHL" vorgenommen
werden. Das Hotel verfiigt auch tber behindertenfreundliche Zim-
mer. Neufahrn liegt nérdlich von Minchen in Autobahnnahe und
verfugt Uber einen S-Bahnanschluss, der zwischen Hauptbahnhof
und Flughafenliegt.

Am Freitagabend treffen wir uns - wie gehabt - zu einem gemutli-
chen Abend. Der Samstag wird durch unsere Mitgliederversamm-
lung und die Informationsveranstaltung gepragt sein. Sonntagmor-
gen werden wir wieder ein Rahmenprogramm anbieten. Als Refe-
renten haben u. a. Frau Dr. Pietild aus Ingolstadt und Prof. Dr.
Neumann aus Freiburg zugesagt. Im nachsten Rundbrief (Ende
August) werden wir das genaue Programm bekannt geben. Auf
Wunsch einiger Eltern bieten wir erstmalig fur den Samstag eine
Kinderbetreuung an.

Wir hoffen, dass wir mit diesem vielféltigen Angebot so viele Perso-
nen wie moglich ansprechen, denn der Erfolg dieser Veranstaltung
hangt ganz wesentlich von der Anzahl der Teilnehmer ab. Samtli-
che Veranstaltungen stehen allen Interessierten offen, d. h. auch
diejenigen, die nicht in unserem Verein Mitglied sind, kdnnen daran
teilnehmen und sind herzlich willkommen. Wir freuen uns, wenn
auch Partner, Angehdérige oder Freunde mitkommen.

Um die Veranstaltung gut planen zu kdnnen, mdchten wir Sie bit-

ten, sich - so schnell wie mdglich - schriftlich beim Verein anzumel-
den. Ein Anmeldeformular ist diesem Rundbrief beigefligt.
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Optimierung der Hydrocortison-Substitutionstherapie
Artikel von Frau Dr. Dr. Birgit Harbeck, AG Endokrinologie der Kili-
nik fr Allgemeine Innere Medizin, Universitatsklinikum Schleswig-
Holstein/ Campus Kiel verdffentlicht in GLANDULA 24/07

Das Hormon Cortisol beeinflusst
direkt oder indirekt alle biochemi-
schen Vorgange im Kérper, so vor
allem die Regulation des Wasser-
und Salzhaushaltes, die Mobilisie-
rung von Energiereserven, die
Immunabwehr und die Reaktion
auf Umgebungsreize, wie z.B.
Stress (Erh6hung der Adrenalin-
synthese). Es ist fur den Men-
schen lebenswichtig und muss bei
einem nachgewiesenen Mangel
durch die Gabe von Hydrocortison Frau Dr. Dr. Birgit Harbeck
substituiert (ersetzt) werden.

Abbildung 1: Die Nebenniere — ein wichtiger Hormonproduzent.
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Die Nebenniere liegt am oberen Nierenpol. Sie ist von einer feinen Bindegewebs-
kapsel umgeben und besteht aus der Rinde (NNR) und dem Mark.

Die Rinde, die etwa 90 % des Gesamtorgans ausmacht, gliedert sich in 3 Zonen, in
denen verschiedene Hormone synthetisiert werden:

VHL Rundbrief Mai 2007 Heft 2 Jahrgang 8 Seite 5

1. Zona glomerulosa: In den kleinen, knauelférmigen Zellen werden Mineralokorti-
koide (z. B. Aldosteron) gebildet.

2. Zona fasciculata: Die strangartig angeordneten, ziemlich gro3en Zellen produ-
zieren vorwiegend Glukokortikoide (Cortisol) und geringe Mengen von Sexualhor-
monen.

3. Zona reticularis: In den netzférmig angeordneten Zellen werden Androgene
(z. B. DHEA) gebildet.

Die gemeinsame Grundsubstanz fiir die Synthese aller Steroide (NNR-Hormone,
Sexualhormone) ist das Cholesterin. Im Mark werden die sog. Katecholamine (Ad-
renalin, Noradrenalin) gebildet.

Hypothalamus-Hypophysen-Nebennierenrinden-Regelkreis
Cortisol wird neben einer Reihe anderer Hormone in der Nebennie-
renrinde gebildet (Abb. 1). Seine Synthese (Bildung) und Freiset-
zung werden durch einen komplizierten Regelkreis gesteuert, in
dem die Hypophyse und der Hypothalamus die Hauptrolle spielen:
Im Hypothalamus wird das Corticotropin Releasing Hormon (CRH)
produziert. CRH wiederum stimuliert in der Hypophyse die Bildung
und Freisetzung des Adrenocorticotropen Hormons (ACTH). ACTH
wirkt auf die Nebennieren und regt diese zur Hormonproduktion
an.

Abbildung 2a: Abbildung 2b:
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Abbildung 2a: Hypothalamus-Hypophysen-Nebennierenrinden-Regelkreis.
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CRH = Corticotropin Releasing Hormon, wird im Hypothalamus gebildet und
stimuliert in der Hypophyse die Bildung und Freisetzung von ACTH. ACTH =
Adrenocorticotropes Hormon, stimuliert die Cortisol-Produktion in der Neben-
nierenrinde.

Abbildung 2b: Stérung des Regelkreises durch einen groRen Tumor im Hypo-
thalamus- bzw. Hypophysenbereich (griin markiert). Als Folge entwickelt sich
eine NNR-Insuffizienz mit unzureichender Cortisol-Produktion.

Die Cortisol-Sekretion unterliegt einer zirkadianen Rhythmik mit ei-
nem Maximum am frihen Morgen und einem Minimum gegen Mit-
ternacht. Dabei wird Cortisol Uber den Hypothalamus-
Hypophysen-Nebennierenrinden-Regelkreis als Reaktion auf ver-
schiedene Stimuli (Stress, emotionale Reize, niedrige Spiegel an
Cortisol) wahrend des Tages verstarkt ausgeschuttet (Abb. 2a). Die
Regulation der Cortisol-Sekretion erfolgt vor allem Uber eine negati-
ve Rickkopplung durch das zirkulierende Hormon, das heif3t, ein
hoher Cortisol-Spiegel fuihrt zu einer geringeren Freisetzung von
CRH und ACTH. Bei Vorliegen einer Nebennierenrinden-Insuffizienz
ist dieser Regelkreis gestort (Abb. 2b).

Priméare, sekundare und tertiare NNR-Insuffizienz

Zu einer unzureichenden Sekretion des lebenswichtigen Stresshor-
mons Cortisol (= Hydrocortison) kommt es, wenn die Funktion der
Nebennierenrinde (NNR) beeintrachtigt ist. Dies kann verschiedene
Griinde haben:

1. Es liegt eine direkte Schadigung der Nebennierenrinde vor. Ursa-
che ist in 80 % der Falle eine Autoimmunerkrankung (M. Addison),
seltene Ursachen sind angeborene Aplasien, Metastasen, Infekti-
onskrankheiten, etc. Diese Form der NNR-Insuffizienz wird als
priméar bezeichnet.

2. Von einer sekundaren NNR-Insuffizienz spricht man, wenn das
Adrenocorticotrope Hormon (ACTH) ausféllt, das normalerweise die
Nebennierenrinde zur Cortisol-Produktion anregt. Dies ist z.B. der
Fall, wenn die Hormonsynthese im Hypophysenvorderlappen durch
einen Tumor bzw. durch dessen Behandlung (Operation, Bestrah-
lung) beeintrachtigt ist.

3. Die Ursache fiur einen Cortisol-Mangel kann aber auch eine
.Instanz" hoher liegen, namlich im Hypothalamus. Ist dort, bei-
spielsweise durch ein Schéadel-Hirn-Trauma, eine Hirnblutung
oder einen Tumor, die Bildung des Corticotropin Releasing Hor-
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mon (CRH) gestort, fehlt der Stimulus fur die ACTH-Bildung in
der Hypophyse und als Folge kommt auch die Cortisol-Bildung in
der Nebennierenrinde zum Erliegen. Wenn eine Funktionsstdérung
des Hypothalamus der Ausloser fir einen Cortisol-Mangel ist, nennt
man das eine tertiare NNR-Insuffizienz.

Allen Formen der NNR-Insufflzienz gemeinsam ist, dass der Corti-
sol-Mangel durch eine Hormonersatztherapie ausgeglichen werden
muss.

Bedeutung einer adaquaten Cortisol-Substitution
Da die Hormonersatztherapie in den allermeisten Féallen lebens-
lang notwendig ist, ist es wichtig, eine adaquate Substitution durch-
zufiihren, um potenziell ernsten Langzeitschaden durch eine Uber-
oder Unterdosierung vorzubeugen. Zudem ist diese Substitutions-
therapie lebenswichtig zur Stressadaptation (Stressanpassung). Im
Gegensatz zu anderen Hypophysen- und Nebennieren-Hormonen,
die sich nach einem Ausfall relativ einfach anhand von Laborwerten
ersetzen und einstellen lassen, ist die Cortisol-Substitution ziem-
lich problematisch. Denn zum einen sind zur Therapietuberwa-
chung Laborparameter (Serum-Cortisol, 24-Stunden-Sammelurin)
nur bedingt geeignet, zum anderen gestaltet sich die (Eigen-) An-
passung der Hydrocortison-Dosis in Stresssituation meist schwie-
rig. In diesem Zusammenhang haufig von Patienten gestellte Fra-
gen sind:

* Was ist die optimale Dosis fur mich ?

* Wie muss ich diese Dosis uber den Tag aufteilen?

» Welches Praparat ist am besten?

* Wie muss ich die Dosis bei Stress anpassen?

Praktische Durchfihrung der Substitutionstherapie

Durch die (oder auch trotz der) Hormonersatztherapie soll sich
der Patient wohl fihlen und keine Nebenwirkungen verspuren. Das
Therapiemonitorring (-Uberwachung) beruht daher in erster Linie
auf dem klinischen Bild. Die Messung von ACTH und Serum-
Cortisol ist wenig aussagekraftig, da deren Hohe vom Abstand zwi-
schen der Blutentnahme und der letzten Hydrocortison-Einnahme
beeinflusst wird.
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Dosierschemata

Es gibt verschiedene Dosierschemata zur Imitation der physiologi-
schen (natirlichen) Cortisol-Ausschiittung. Ublicherweise erhalten
Patienten mit NNR-Insuffizienz zum Hormonersatz 10-30 mg Hy-
drocortison taglich, verteilt auf 2 oder 3 Dosen, wobei der Hauptanteil
morgens und der Rest - je nach Schema - am frhen Nachmittag
bzw. bei 3 Gaben auch am Abend einzunehmen ist (Abb. 3).

Cortisolspiagsl
i

600 12.00 18,00 24.00 6.00

= = &

Hydrocortison

Abbildung 3: Physiologische Cortisol-Sekretion Uber 24 Stunden
(durchgezogene griine Linie) und Cortisol-Tagesprofil bei Hydrocor-
tison-Substitution (um 6, 14 und 19 Uhr, gepunktete rote Linie) im
Vergleich.

Probleme bei der Substitution

Diese herkdmmliche Substitutionstherapie kann jedoch die phy-
siologische Cortisol-Ausschittung Gesunder nicht vollig imitieren.
Wegen der kurzen Halbwertszeit des zur Substitution tblicherwei-
se verwandten Hydrocortisons von weniger als 1 Stunde kommt es
nachts, in den frihen Morgenstunden und am Nachmittag vor Ein-
nahme der Nachmittagsdosis zu sehr niedrigen Cortisol-Spiegeln
(vgl. Abb. 3). Dagegen sind die Cortisol-Spiegel 2 Stunden nach
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Tabletteneinnahme oft zu hoch. Damit besteht eine zeitweilige
Uber- und Untersubstitution mit einem ausgepragten Cortisol-
Mangel in der Nacht.

Welches Préparat ist am besten geeignet?

Ublicherweise wird zur Substitution Hydrocortison verwandt, da es
dem korpereigenen Cortisol entspricht. Seltener wird Cortisonace-
tat (Cortison Ciba) benutzt. Dieses wird im Korper erst zu Hydrocor-
tison umgewandelt; dadurch besteht eine etwas geringere Wirkung,
so dass eine hdhere Dosierung erforderlich ist (25 mg morgens, ggf.
12,5 mg nachmittags) . Von Vortell ist die langere Verweildauer im Or-
ganismus, so dass das Praparat nur 1- bis 2-mal taglich einzuneh-
men ist. Der Nachteil liegt in der schlechteren Dosierbarkeit.

Wie viel Hydrocortison braucht man taglich?
Eine gesunde Nebenniere produziert taglich 15—20 mg Cortisol.
Dies ist allerdings nur ein grober Anhaltspunkt. Bei der Bestimmung
der erforderlichen Gesamtdosis sind starke individuelle Schwankun-
gen im Bedarf zu berticksichtigen (unterschiedliche Sensitivitat und
Pharmakokinetik (Aufnahme, Verteilung und Ausscheidung eines
Medikaments im Korper); zudem ist bei einer sekundéaren Nebennie-
reninsuffizienz oft noch eine ACTH-unabhangige Restsekretion vor-
handen). Grundsatzlich sollte zur Erhaltungstherapie die niedrigste
ausreichende Dosis eingenommen werden. Dadurch lassen sich
die Nebenwirkungen einer uberhdhten Substitutionsdosis verhin-
dern:

e Zunahme des Korpergewichts

e Schlafstérungen (Schlaflosigkeit)

* Akne

» Osteoporose (langfristig)

» Gestorter Glukosestoffwechsel (langfristig).

Maogliche Folgen einer zu geringen Substitutionsdosis dagegen sind:
* Mdudigkeit, vor allem abends und mittags
» Kopfschmerzen
«  Appetitlosigkeit, Ubelkeit, Bauchschmerzen
* Leistungsminderung
* Erhohte kardiovaskulare und zerebrovaskulare Morbiditat
(langfristig).
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Anzustreben ist immer eine den individuellen Bedirfnissen ange-
passte Substitutionstherapie, das heif3t, die Dosis wird so gewahlt,
dass sich der Patient wohl fuhlt und méglichst keine Nebenwirkun-
gen auftreten. Allerdings erschwert die individuell stark unter-
schiedliche Pharmakokinetik des Hydrocortisons die Substitution,
so dass nach Einzelfall entschieden werden muss.

Situation Dosis

Lgeringer Stress" 2-fache Dosis

(Fieber, viel Sport) (30-50 mg Hydrocortison/d)
.mittelgradiger Stress" 3-4-fache Dosis

(kleinere operative Eingriffe in Lokalanasthesie, (50-100 mg Hydrocortison/d)

hohes Fieber)

. maximaler Stress" Abgestuftes Schema
(Operationen, Geburten) (50 mg Hydrocortison i.V. als Bolus, dann

100-200 mg/24 h als Infusion, 2. Tag: 50
mg/24 h als Infusion, 3. Tag: 30 mg p.o.,
Dosisreduktion nach Schwere der Erkran-
kung)

Erbrechen, Durchfall Gof. parenterale

Substitution, 2-5-fache

Dosis
Psychischer Stress Keine Erhéhung?
Schicht/Nachtarbeit Dreiteilung der Tagesdosis glins-

tig 1/2 - 1/4 - 1/4), vermutlich
keine hohere Abenddosis erfor-
derlich

Tabelle 1: Anpassung der Hydrocortison-Dosis in Stresssituationen.

Auf wie viele Einzelgaben sollte man die Hydrocortison-Menge auftei-
len?

Verschiedene Studien haben gezeigt, dass haufigere Hydrocortison-
Gaben zu einem verbesserten Wohlbefinden fuhren, weil sie die phy-
siologische Rhythmik besser nachahmen. In Untersuchungen zur
3x taglichen Gabe kam es nach der Cortisol-Einnahme seltener zu
einem supraphysiologischen Hypercortisolismus (tberhdhter Corti-
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sol-Spiegel) als bei der 2x taglichen Gabe. AufRerdem litten die Pa-
tienten weniger unter einem nachmittglichen Tief.

Aktuelle Forschungsergebnisse

Um vor allem die nachtlichen Cortisol-Defizite bei einer Substituti-
onstherapie zu vermeiden und die naturliche Rhythmik besser zu
imitieren, wurde die Entwicklung von retardierten (den Wirkstoff
verzdgert freisetzen) Hydrocortison-Praparaten oder -Pumpen in
Erwégung gezogen. In diesem Zusammenhang wurde in Kiel eine
Studie durchgefiihrt, die der Frage nachging, ob sich die kognitive
Leistungsfahigkeit und emotionale Befindlichkeit von Patienten mit
NNR-Insuffizienz durch eine nachtliche Hydrocortison-Substitution
verbessern lassen. Dazu erhielten 14 Patienten mit primarer oder
sekundarer NNR-Insuffizienz eine nachtliche Hydrocortison-Infusion
zusétzlich zur Ublichen oralen Standardtherapie. Das uberraschen-
de Ergebnis: Obwohl ihre Cortisol-Spiegel nahezu dem Referenzbe-
reich von gesunden Menschen entsprachen, waren die Stu-
dienteilnehmer nicht signifikant leistungsfahiger und fuhlten sich
auch nicht signifikant besser als unter der alleinigen oralen Stan-
dardtherapie. Aber es waren Tendenzen zu einer Verbesserung des
Wohlbefindens festzustellen (weniger Erschopfung, weniger Mudig-
keit). Dass sich aus der Hohe des Cortisol-Spiegels keine direkten
Ruckschlisse auf das Befinden des Patienten ziehen lassen, zeigen
folgende Ergebnisse:

Dieselbe Hydrocortison-Dosis fiihrte bei den einzelnen Patienten zu
stark unterschiedlich hohen Cortisol-Spiegeln.

Trotz gleicher Cortisol-Spiegel hatten die Patienten eine unterschied-
liche Wohlfiihiwahrnehmung.

Anpassung der Hydrocortison-Dosis bei Stress

In besonderen Stresssituationen ist es notwendig, die erforderliche
Hydrocortison-Dosis eigenstandig zu erhdhen. Die maximale Cortisol-
Produktionsrate einer gesunden NNR bei Stress betragt 200-300
mg/d. Daher wird Patienten mit NNR-Insuffizienz geraten, in
Stresssituationen die Hydrocortison-Dosis auf das 2-bis 5-Fache zu
erhdhen. Einzelheiten dazu sind Tabelle 1 zu entnehmen. Da die
individuellen Erfahrungswerte entscheidend sind, sollte die Dosie-
rung unbedingt mit dem behandelnden Endokrinologen abge-
sprochen werden.
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Nicht zu vergessen: Patienten mit Nebenniereninsuffizienz bendti-
gen einen Notfallausweis, der regelmafig kontrolliert und ggf. erganzt
werden sollte (Abb. 4), sowie eine Notfallmedikation, z. B. mit Rek-
todelt®-Zapfchen.
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Abbildung 4: Beispiel eines Notfallausweises fur Patienten mit NNR-
Insuffizienz.
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Gadoliniumhaltige Kontrastmittel und Nephrogene
Systemische Fibrose (NSF)

Seit Anfang des Jahres 2007 missen Betroffene, die ihre Kontroll-
untersuchungen in Freiburg machen lassen, ihre Nierenfunktion im
Vorwege bei ihrem Hausarzt untersuchen lassen, damit die Kern-
spin (MRT) Untersuchungen durchgefuhrt werden konnen. Der
Grund fir diese VorsichtsmalRnahme sind Berichte Uber eine Un-
vertraglichkeit des Kontrastmittels Gadolinium DTPA bei Personen
mit eingeschrankter Nierenfunktion. Bei 3-5 Prozent der Personen
mit einer hochgradig eingeschrankten Nierenfunktion, die unter
Umstanden bereits DIALYSEPFLICHTIG ist, kann die Erkrankung
,Nephrogene Systemische Fibrose (NSF)" auftreten. Da diese Er-
krankung sehr schmerzhaft ist und einen lebensbedrohlichen Ver-
lauf nehmen kann, hat sich die Universitatsklinik Freiburg zu dieser
VorsichtsmaRhahme entschieden. Der U.S. Food and Drug Admi-
nistration (FDA) liegen mehr als 90 Félle von NSF vor. Die meisten
Betroffenen waren einer deutlich héheren Gadolinium DTPA Dosis
ausgesetzt, als dieses bei den routinemaRigen Kontrolluntersu-
chungen der Fall ist. Um jedoch zu vermeiden, dass Patienten auf
Grund von MRT Untersuchungen NSF entwickeln, wurde diese
VorsichtsmalBhahme getroffen. Es gibt bislang auch noch keine
Richtlinie, wie mit Betroffenen verfahren werden soll, die einen zu
hohen Kreatininwert haben. Dieses muss immer im Einzelfall ent-
schieden werden. In der Regel werden fur diese Patienten MRT
Untersuchungen OHNE Gabe von intravendsen Kontrastmitteln
durchgefuhrt. Viele Fragestellungen sind hierdurch schon recht gut
zu beantworten.

Im folgenden das Anschreiben von Prof. Dr. M. Langer, Direktor der
Abteilung Réntgendiagnostik der Radiologischen Universitatsklinik
Freiburg an die uberweisenden Arzte (in Klammern die ,Uberset-
zung" fur Laien):

Patientensicherheitsinformation

Sehr geehrte Frau Kollegin, sehr geehrter Herr Kollege,

die Abteilung Réntgendiagnostik mdchte Sie Uber einen aktuellen,
fur die Patientensicherheit wesentlichen Sachverhalt informieren.
Gemal aktueller Verlautbarungen der FDA (U.S. Food and Drug
Administration) wird auf einen mdglichen Zusammenhang der Ent-
wicklung einer Nephrogene Systemische Fibrose (NSF) mit der
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vorausgehenden i.v. Injektion gadoliniumhaltiger (Gd) MRT-

Kontrastmittel aufmerksam gemacht. Die Erkrankung betrifft soweit

bisher bekannt, hauptsachlich Patienten mit manifester (bestehen-

der) Niereninsuffizienz. Es kommt dabei zu schmerzhaften, fla-
chenhaften Hautschwellungen und —verdickungen v.a. im Bereich
der Extremitaten, die im Verlauf von Tagen bis Wochen entstehen.

Im Anschluss an die Hautverdnderungen koénnen Kontrakturen

(Versteifungen) der Gelenke auftreten, die in manchen Fallen bis

zur Bewegungsunfahigkeit fuhren. Daneben klagen die Patienten

Uber Muskelschwache. Die NFS ist eine systemische Erkrankung,

die eine Fibrose (Vernarbung) innerer Organe auslésen kann und

fur die es bislang keine Heilung gibt. Der FDA liegen bislang 90

NFS-Félle nach Exposition (Verabreichung) mit Gd-Kontrastmitteln

vor. Viele der Patienten erhielten hohere Kontrastmitteldosen

(> Immol/kg KG) im Rahmen der MR-Angiographie. Es wird ange-

nommen, dass alle auf dem Markt erhltlichen Gd-Kontrastmittel

eine NFS auslosen kénnen. Die Pathogenese (Krankheitsentste-
hung) ist noch ungeklart, der Zusammenhang mit Gd-haltigen KM-

Injektionen wird derzeit weltweit einer intensiven Prifung unterzo-

gen.

Um unsere gemeinsamen Patienten nicht zu gefahrden, hat die

Abteilung Rontgendiagnostik bis auf weiteres eine Anderung der

Prozessablaufe in der Magnetresonanztomographie (MRT) vorge-

nommen.

1. Patienten mit bekannter Niereninsuffizienz erhalten ab
sofort keine Gd-haltigen Kontrastmittel. Ausnahme: Un-
tersuchung aus vitaler Indikation. Zwingend ist sofort
nach der Exposition (Verabreichung) eine Dialyse vor-
zusehen.

2. Fur alle Patienten, bei denen eine MRT mit Gd-
Kontrastmitteln vorgesehen ist, missen aktuelle Kreati-
ninwerte zur Untersuchung vorliegen, analog zur Com-
putertomographie. Bei Werten tber 1,5 mmol/l ist die
Gd-Injektion nicht mehr indiziert (angezeigt).

Um einen reibungslosen Ablauf der Untersuchungen auch weiterhin

zu gewahrleisten, bittet Sie die Abteilung Rontgendiagnostik um

Ihre uneingeschrénkte Kooperation und gleichzeitig fur lhr Ver-

standnis fur diese Malinahmen.

Prof. Dr. M. Langer

Direktor der Abteilung Réntgendiagnostik, Universitatsklinik Freiburg
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Der Ophtaomologe

In der Zeitschrift der Deutschen Ophtalmologischen (augenarztli-
chen) Gesellschaft ,Der Ophtalmologe“ erschienen im Band 104,
Heft 2 vom Februar 2007 als Leitthema 4 Artikel zum von Hippel -
Lindau Syndrom. Die Artikel der Drs. Agostini, Juncker und Prof.
Schmidt von der Universitatsaugenklinik Freiburg beschaftigen sich
mit dem Thema ,Angiomatosis retinae - Okulare Manifestationen
des von Hippel - Lindau Syndroms*. Uber ,Kapilare Hamangiome
der Netzhaut beim von Hippel - Lindau Syndrom - Neue Therapie-
ansatze“ geht es im Artikel von Prof. Bornfeld (Universitatsaugen-
klinik Essen) und Dr. Kreusel vom Augen-Zentrum, DRK-Kliniken-
Westend Berlin. Im dritten Artikel schreibt Prof. Neumann (mit Kol-
legen) von der Universitatsklinik Freiburg tber die ,Interdisziplinare
Patientenversorgung bei der von Hippel - Lindau Erkrankung.
SchlieBlich hatten auch wir die Mdglichkeit unsere Selbsthilfearbeit
unter dem Thema ,Selbsthilfearbeit bei einer seltenen chronischen
Erkrankung® vorzustellen. Die drei medizinischen Artikel sind fir
VHL Betroffene eine gute Gelegenheit ihre Augenarzte auf unser
Krankheitsbild sowie deren Behandlung hinzuweisen, da eigentlich
jeder Augenarzt Mitglied der Deutschen Ophtalmologischen Gesell-
schaft ist.

Im folgenden der Abdruck des Einfihrungsartikels von Herrn
Dr. Agostini von der Universitatsaugenklinik in Freiburg
Wollte man die Einfihrung des Leitthe-
mas ,von Hippel-Lindau-Syndrom* még-
lichst originell gestalten, misste eigent-
lich auf eine Darstellung dessen Entde-
ckungsgeschichte verzichtet werden.
Gerade bei der von Hippel-Lindau Er-
krankung verbietet sich dies jedoch, well
der Weg, der von verschiedenen Kilini-
kern und Forschern zuriickgelegt wurde,
bis das Krankheitsbild klar umrissen und
die Ursache erkannt worden war, die
Komplexitat dieses Syndroms und die i II"IL ;

daraus resultierende, notwendige Zu-  Herr PD Dr. H.T. Agostini
sammenarbeit von Arzten unterschied-

licher Disziplinen und Patienten widerspiegelt.
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Das Auge und das Zentralnervensystem sind die am haufigsten
befallenen Organe beim VHL-Syndrom. Es ist deshalb keine Uber-
raschung, dass mit Eugen von Hippel ein Augenarzt vor inzwischen
102 Jahren die erste detaillierte Beschreibung einer familiar gehauft
auftretenden Tumorerkankung der Netzhaut beschrieb [1]. Danach
dauerte es knapp 20 Jahre bis der Schwede Arvid Lindau entdeck-
te, dass die von Eugen von Hippel beschriebene Angiomatosis reti-
nae in diesen Familien zusammen mit Kleinhirnzysten und anderen
Tumoren viszeraler Organe vorkommen konnen [3]. Dieser multiple
Befall von Organen beim VHL-Syndrom mit zum Teil seltenen
Adenomen, Karzinomen, Zysten oder vaskuldren Tumoren er-
schwert die Diagnose und fordert auch im 21. Jahrhundert eine
enge interdisziplindre Betreuung der Patienten mit erheblichem
organisatorischem Aufwand. Im Universitatsklinikum Freiburg wur-
de auf Betreiben des Internisten Neumann seit 1983 ein entspre-
chendes Konzept umgesetzt [6] mit dem Ergebnis, dass die Sterb-
lichkeitsrate der Gentrager innerhalb weniger Jahre zurtickging.
Dies ist insbesondere auf die frihe Diagnostik und Therapie von
vital bedrohenden Tumoren der VHL-Erkrankung wie dem Haman-
gioblastom des ZNS oder dem Nierenkarzinom zurlckzufuhren. In
seinem Beitrag zu diesem Leitthema fasst er und seine Mitautoren
die wesentlichen medizinischen und organisatorischen Aspekte
bezlglich Diagnostik und Therapie des von Hippel-Lindau-
Syndroms zusammen.

Die Diagnostik bei Familienangehodrigen von Betroffenen hat sich
entscheidend verbessert, seitdem das Gen, das fur das Hippel-
Lindau Protein kodiert und durch unterschiedlichste Mutationen
betroffen sein kann, auf dem kurzen Arm von Chromosom 3 gefun-
den wurde [2]. Dartber hinaus hilft es bei unbekannter Familien-
anamnese die Gentrager zu identifizieren, die nur eine einzelne
Manifestation des Syndroms zeigen und somit nicht gleich in Zu-
sammenhang mit einer VHL-Erkrankung gebracht werden [5]. Dies
ist fur die genetische Beratung wichtig, da die Genveranderung mit
einer Inzidenz von etwa 1:36000 nicht zu den ganz seltenen chro-
nischen Erkrankungen zahlt und die Penetranz bei autosomal do-
minatem Erbgang mit Uber 90% bis zum 65ten Lebensjahr hoch ist
[4]. Inzwischen sind Uber 100 Mutationen des VHL-Gens beschrie-
ben worden, die klinische Manifestation flihrte zu einer internationa-
len Klassifikation mit zwei Haupttypen, in denen das meist getrenn-
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te Auftreten von Ph&ochromozytomen der Nebenniere und Nieren-
karzinomen bertcksichtigt wird.

Die spezielle Wirkung des VHL-Proteins (pVHL) als Tumor-
supressor beruht darauf, dass es einen intrazellularen Eiweil3kom-
plex bildet, der die Wirkung von Hypoxie induzierbarem Faktor
(HIF) verhindert. HIF ist ein Transkriptionsfaktor. Es bindet an be-
stimmte Stellen des Genoms, die HIF-Responsive Elements, und
regelt die Transkriptionsrate von verschiedenen Genen, zu denen
der GefaBwachstumsfaktor VEGF aber auch andere proliferations-
fordernde Faktoren wie Erythropoietin, der basic Fibroblast Growth
Factor (bFGF), der Platelet Derived Growth Factor (PDGF) oder der
Transforming Growth Factor (TGF) gehéren. Obwohl die Rolle von
HIF bei der Angiogenese in den letzten Jahren immer besser ver-
standen wird und fur einzelne der durch HIF vermehrt produzierten
Wachstumsfaktoren gezielt proliferationshemmende und permeabi-
litatssenkende Substanzen fur den klinischen Einsatz zur Verfi-
gung stehen, ist eine rein medikamenttse Therapie fur die retinalen
Angiome derzeit noch nicht in Sicht.

Retinale Hamangioblastome wachsen — wie in dem Beitrag von
Junker und Kollegen aus Freiburg illustriert - h&aufig in der mittleren
und auReren Peripherie, zeigen unterschiedliche Wachstumsrich-
tungen und weisen typischerweise ein deutlich sichtbares zufiih-
rendes und abfihrendes Gefald auf (Literaturtibersicht in [7]). Wer-
den diese Tumoren friih erkannt, lassen sie sich in der Regel durch
Laser- oder Kryokoagulation kurativ behandeln. Etwa ein Flnftel
der retinalen Hamangioblastome sind jedoch in der N&he oder auf
der Papille lokalisiert und damit nicht primar zu koagulieren. Auch
sinkt die Wahrscheinlichkeit einer erfolgreichen Warme- oder Kélte-
koagulation mit zunehmender Grof3e des Hamangioblastoms. Wie
in der Zusammenfassung der Kollegen Bornfeld aus Essen und
Kreusel aus Berlin nachzulesen ist, haben sich inzwischen ergan-
zende Ansatze wie die Brachytherapie mit Ruthenium, die Proto-
nenbestrahlung oder auch die fotodynamische Therapie abhéngig
von der Lokalisation als Alternativen fir die Behandlung der Angi-
omatosis retinae entwickelt. Aufgrund der niedrigen Fallzahlen wird
jedoch fur den Einzelfall eine kritische Abwéagung der therapeuti-
schen Mdoglichkeiten empfohlen.
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Parallel zum medizinischen Fortschritt von Diagnostik und Therapie
ist die Aufklarung der betroffenen Familien entscheidend fir die
erfolgreiche Betreuung. Vor 7 Jahren wurde der ,Verein flr von der
Von Hippel-Lindau (VHL) Erkrankung betroffene Familien e.V." ge-
grindet. Wie in dem Beitrag der beiden Vereinsvorsitzenden Als-
meier und Rath in dieser Ausgabe deutlich wird, verstehen sich die
Betroffenen nicht nur als Gen- sondern auch als Informationstrager,
die als dauernde Ansprechpartner fur die anderen Beteiligten des
Gesundheitssystems zu Verfligung stehen und nétigenfalls auch
politisch aktiv werden. Die regelmaRigen regionalen Veranstaltun-
gen schlieRen auch die Schweiz mit ein. Wie ich selbst erfahren
durfte, sind diese Treffen eine sehr gute Gelegenheit, um die unter-
schiedlichen Erfahrungen und Blickwinkel von Patienten aller Al-
tersgruppen, Angehorigen, Pflegerinnen und Arzten im Umgang mit
dieser familiar auftretenden, chronischen Tumorerkrankung in einer
nicht-klinischen und deswegen entspannten Atmosphére nachzu-
vollziehen.
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VHL Ratgeber zur genetischen Untersuchung

Regelmafig melden sich Personen bei uns, bei denen vermutet
wird, dass sie an VHL erkrankt sind. Sie umfassend und richtig zu
informieren ist nicht einfach. Deshalb hatten wir schon seit lange-
rem vor, einen VHL Ratgeber zur genetischen Untersuchung zu
erstellen, den wir den Ratsuchenden zur Verfigung stellen kénnen.

Bevor wir jedoch an die Umsetzung des Ratgebers gehen konnten,
wollten wir uns Uber die Qualitét der genetischen Labore, die das
VHL Gen untersuchen, informieren. Aus diesem Grunde sind wir im
Februar letzten Jahres an die Gesellschaft fir Humangenetik (GfH)
herangetreten und haben um die Etablierung eines Ringversuches
gebeten. Unserem Antrag wurde von der GfH sehr positiv bewertet,
angenommen und umgesetzt (siehe Bericht von Herr Prof. Dr. De-
cker in diesem Rundbrief). Wir kénnen nun mit einem Internetlink
an die Labore verweisen, die an dem Ringversuch teilgenommen
haben.

Der Ratgeber beschreibt kurz die VHL Erkrankung und nennt dann
die Kriterien, wann an VHL zu denken ist. Anschlieend wird be-
schrieben, wie vorzugehen ist, wenn die Kriterien erfillt sind und
VHL als Ursache der Erkrankung vermutet wird. Des weiteren wird
erklart, was eine genetische Untersuchung ist und welche Konse-
guenzen sie nach sich zieht. Zum Schluss wird fur weitere Informa-
tionen an den Verein verwiesen.

Der Ratgeber ist noch nicht als Infoblatt erhaltlich, sondern wird erst
im Sommer gedruckt und u. a. an genetische Beratungsstellen ver-
schickt. Eine schwarz-wei3 Kopie befindet sich in der Mitte des
Rundbriefes, weitere Exemplare kénnen gerne angefordert werden
bzw. als pdf-Datei von unserer Homepage runter geladen werden..
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VHL-Sprechstunde in der Neurochirurgischen Universi-
tatsklinik Freiburg

Wir freuen uns lhnen mitteilen zu kénnen, das ab sofort eine regel-
mafige VHL-Sprechstunde durch Herrn Dr. Glasker in der Neuro-
chirurgie der Universitatsklinik in Freiburg stattfindet. Diese Sprech-
stunde ist jeden Dienstag von 13.00 bis 15.00 Uhr. Die Patienten
kénnen sich fur die Sprechstunde anmelden und mit Ihren Bildern
personlich vorstellen. Bei Patienten, die weiter entfernt wohnen,
kann die Konsultation auch telefonisch erfolgen. Grundsatzlich ist
aber eine personliche Vorstellung vorzuziehen.
Notfalle werden selbstverstandlich weiterhin unabhangig von der
Sprechstunde sofort bearbeitet.

Vertretung fur diese VHL-Sprechstunde macht Frau Dr. Wrttem-
berger. AulRerdem kdnnen alle Bilder ab sofort immer direkt an die-
se Ambulanz geschickt werden.

Ansprechpartner flr das zustandige Sekretariat: Frau Kristin Neu
und Herr Jirgen Lohle, Ambulanz Neurochirurgie, Neurochirurgi-
sche Universitatsklinik, Breisacherstr. 64, 79102 Freiburg

Termine kénnen telefonisch bei Frau Neu (0761/ 270-5027) oder
per Fax (0761/ 270-5024) vereinbart werden. Bitte unbedingt ange-
ben, dass der Termin fur die VHL-Spezialsprechstunde gewutnscht
ist, da Frau Neu auch die Terminvergabe fir die Allgemeinsprech-
stunde macht.
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Berichte der regionalen Treffen Frihjahr 2006

Bericht vom regionalen Treffen in Essen am 3. Mérz 2006
Unser erstes Regionaltreffen in diesem Jahr fand am 3. Marz in
Essen statt. Sie wurde in vertrauter Atmosphare an der Huyssen-
Stiftung abgehalten. Von den 24 Teilnehmer/innen war die Halfte
selbst betroffen, die andere kam als Angehorige hinzu.

Die Psychologin Frau Sens-Backmann behandelte das Ubergrei-
fende Thema ,Umgang mit gesundheitlicher Verschlechterung“ mit
grolRer Sensibilitat und lie@ uns viel Freiraum. Sie stellte zwei
grundsatzliche Fragen, die unsere Diskussion strukturierten: 1. Was
meinen wir, dass sie als AulRenstehende von unserer Krankheit
unbedingt wissen muss? 2. Was erhoffen wir von diesem Ge-
spréach, was mdochten wir nach den 90 Minuten mitnehmen?

Erfrischend neu war fir uns, die beiden Fragen in bunt zusammen
gewirfelten 4er-Gruppen zu bearbeiten. Dies bot die Mdglichkeit,
sich in kleineren Zusammenhangen intensiver zu unterhalten und
auszutauschen. Neben vielen (nur allzu bekannten) Sorgen und
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Angsten wurde auch die Hoffnung hervorgehoben: ,Man kann et-
was tun!* Danach wurde lebhaft darliber geredet, ob es vorteilhafter
ist, sich auf zukilnftige Verschlechterungen einzustellen oder die
Zukunft einfach auf sich zukommen zu lassen. Es wurde eine gan-
ze Anzahl von Argumenten in beide Richtungen genannt. Einige
seien hier kurz genannt:

Fur die prophylaktische Auseinandersetzung mit der gesundheitli-
chen Verschlechterung :

- gewappnet sein fur den Moment

- Lésung parat haben

- Gewahrleistung optimaler medizinischer Versorgung

- Entwicklung vorbeugen

- Netzwerk aufbauen

- Rahmenbedingungen verandern

- sicheres Gefuhl durch den Austausch mit den Partner/innen

Dagegen:

- Verlust von Unbeschwertheit

- Verlust von Optimismus

- schnelleres Aufgeben

- Krafteverschleil3

- Nutzlose Investition von Energien

Anstelle eines allgemeinglltigen Fazits hielten wir fest, dass sich
Denken, Fihlen und Handeln gegenseitig beeinflussen. Der Ge-
danke, ,Damit werde ich schon fertig“ fihrt zu dem passenden op-
timistischen Gefihl; das wiederum zur entsprechenden Tat. Diese
Spirale, rief uns Frau Sens-Backmann ins Gedachtnis, muss nicht
zwangslaufig mit einem Gedanken losgehen, sie kann auch durch
eine Tat oder ein Gefuhl entstehen.

Zuvor hatte uns Prof. Walz mit groRer Sicherheit und auf3erst kurz-
weilig das Thema endoskopische Eingriffe ndher gebracht. Wer
sich fiur diesen Themenbereich interessiert, kann sich auf unserer
Homepage weitergehende Informationen verschaffen.

Die Arzteschaft des Krankenhauses hatte fiir Verkdstigung und
Getranke gesorgt. Organisatorisch war das Treffen von Frau Baum,
der Sekretarin von Prof. Walz sowie Gerlinde und Gerhard Alsmeier
hervorragend vorbereitet. Ich freue mich schon auf néchstes Jahr.
Florian Hoffmann
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Regionales Treffen Berlin 31.03.2007

Das Treffen fand — wie bereits im letzten Jahr — in den DRK Klini-
ken Berlin Westend statt, wo Herr Dr. Kreusel tatig ist. Hervorgeho-
ben wurde von den Teilnehmern das schone Ambiente, im 8. Stock,
mit einer grofRen Fensterfront und einer gerdaumigen Terrasse. Dr.
Kreusel entsprach dem Wunsch, auch im nachsten Jahr sich dort
zu treffen.

Leider mussten neben der Psychologin auch 4 Teilnehmer krank-
heitsbedingt absagen, so dass wir ,nur* 16 Teilnehmer waren. Es
waren 11 Betroffene und 3 Angehdrige anwesend, sowie Frau Dr.
Neumann und Herr Dr. Kreusel.

Nach der Begrif3ung und einer Vorstellungsrunde berichtete Ger-
hard Alsmeier uUber aktuelle Entwicklungen innerhalb der Selbsthil-
fe. Um 11.00 Uhr referierte Frau Dr. Neumann ausfuhrlich Gber das
klinische Krankheitshild sowie Uber genetische Fragen. Dem
schloss sich eine angeregte Diskussion an, bei der auch Dr. Kreu-
sel mit einbezogen wurde. Nach dem Mittagessen fand ein ausfihr-
licher Erfahrungsaustausch statt, wobei das eigentliche Thema
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,umgang mit gesundheitlicher Verschlechterung“ eher nur gestreift
wurde. Es ging vielmehr um Fragen der finanziellen bzw. sozialen
Absicherung wie Schwerbehindertenausweis, Verrentung und der-
gleichen. Es wurde empfohlen, sich einem Sozialverband anzu-
schliel3en, der diese Fragen kompetent bearbeiten kann.

Nach einer kurzen Abschlussrunde war die Veranstaltung gegen
15.30 beendet. Ein herzliches Dank ging an Herrn Dr. Kreusel, fur
die Organisation der Veranstaltung.

Regionales Treffen flr Hessen und das Rhein-Main-Gebiet am
28.04.2007 in GielRen

In diesem Jahr nun fand zum zweiten Mal ein regionales Treffen in
Giel3en im Birgerhaus Wieseck fur das Gebiet Hessen, Rhein-Main
statt. Und die Resonanz war ziemlich ernichternd: Mit funf Teil-
nehmern kénnen wir uns bristen, den absoluten Niedrigrekord aller
regionalen Treffen zu halten!
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Unser kleiner Kreis tat der Stimmung aber keinen Abbruch. Mor-
gens haben wir die Zeit damit verbracht, uns intensiv Rund um das
Thema VHL zu unterhalten. Dabei wurde angeregt, den Themen-
beitrag auf den Morgen zu legen, da man in so kleiner Runde auf
diese Weise individueller das Ende der Veranstaltung gestalten
kann. Fur das néachste Jahr werden wir versuchen, diesen Vor-
schlag umzusetzen!

Nach einem Mittagessen gonnten wir uns einen langeren Spazier-
gang durch die schéne Aprilsonne. AnschlieRend kam Herr Dr.
Stingel aus der Klinik fur Psychosomatik und Psychotherapie der
Justus-Liebig-Universitat Giel3en zu uns, mit dem wir in ein interes-
santes und sehr vielseitiges Gesprach kamen. Das eigentliche
Thema ,Umgang mit gesundheitlicher Verschlechterung® streiften
wir dabei zwar nur, was aber nicht hinderlich war, da in der kleinen
Runde auf diese Weise direkter auf die eigentlichen Anliegen ein-
gegangen wurde.

Nach einer kurzen Abschlussbesprechung war der Tag dann auch
schon wieder vorbei. Da es den Teilnehmern trotz der geringen
Teilnehmerzahl sehr gut gefallen hat, wollen wir auch im néchsten
Jahr wieder ein regionales Treffen in Giel3en veranstalten, in der
Hoffnung, auf mehr Resonanz zu stofZen.

Dagmar Rath

Regionales Treffen der Bayern und Osterreicher am 05.05.2007
in Neufahrn

In diesem Jahr hatte unsere Veranstaltung eine rdumliche Neue-
rung: Wir waren nicht in Wolnzach im ,Birgerbrau”, sondern trafen
uns im ,Hotel — Gasthof Maisberger” in Neufahrn. Grund fir die
neuen Raumlichkeiten war, dass wir sie fur unsere diesjahrige Info-
veranstaltung getestet haben. Mit gutem Ergebnis: Die Bedienung
war zwar ein wenig gewodhnungsbedurftig, doch alles in allem eine
gute Sache. Da die meisten Teilnehmer aus dem Grof3raum Muin-
chen kommen und daher der Gasthof Maisberger schneller zu er-
reichen ist, haben wir beschlossen, unsere regionale Veranstaltung
kunftig immer in Neufahrn stattfinden zu lassen.
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Morgens verbrachten wir wieder die Zeit mit uns selbst, so dass wir
auch in Bayern versuchen werden, den Themenbeitrag ab dem
nachsten Jahr auf den Vormittag zu legen. Ach ja, die Teilnehmer-
zahl: Wir waren tberwiegend zu zehnt, inklusive unseres Osterrei-
chers, bekamen aber noch eine kurze Stippvisite von einer Betrof-
fenen mit Mutter, Mann und Hund.

Nach einem leckeren Mittagessen und entspannender Mittagspau-
se kam dann Frau Dr. Seiler zu uns. Unter ihrer Leitung entstand
eine sehr lebhafte und angeregte Diskussion unter den Teilneh-
mern. Insbesondere ihre personliche Art traf auf grof3e Begeiste-
rung seitens der Teilnehmer.

Nach einer kurzen Abschlussrunde machten wir uns alle wieder auf
den Heimweg. Es war mal wieder ein sehr schéner Tag im tiefsten

Suden der Republik!
Dagmar Rath
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Regionales Treffen am 12. Mai 2007 in Waldkirch bei Freiburg
Als letztes unserer diesjahrigen regionalen Treffen fand die Veran-
staltung fur Stdwestdeutschland und der Schweiz am 12. Mai statt.
Wir trafen uns wieder in Waldkirch, nérdlich von Freiburg gelegen,
allerdings in anderen Raumlichkeiten als in den letzten Jahren. Wir
haben im Gasthaus ,Zum Storchen* einen schénen Raum und net-
ten Service vorgefunden. Leider war dieses Jahr die Teilnehmer-
zahl mit insgesamt 17 Teilnehmer geringer als in den letzten Jah-
ren. Nach der obligatorischen BegrifRung und Vorstellungsrunde
berichtete Gerhard Alsmeier Uber aktuelles aus dem Verein und
von der Arbeit der Selbsthilfegruppe.

Prof. Neumann mit Frau Nabulsi und Frau Winter von der Studienzentrale

Gegen 11.30 Uhr trafen Prof. Neumann mit Frau Nabulsi und Frau
Winter von der Studienzentrale ein. Prof. Neumann berichtete Gber
historisches und Uber Verbesserungen bei der Diagnose und Be-
handlung der von Hippel-Lindau Erkrankung. Danach présentierte
Prof. Neumann zusammen mit Frau Nabulsi die Beratungsgrundla-
ge fur die sogenannte Schwarzwaldmutation 505 T>C. Nach dem
gemeinsamen Mittagessen im Restaurant moderierte Frau Dipl.-
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Psych. Heike Butzke vom Tumorzentrum der Uni-Klinik Freiburg
durch den Nachmittag und dem zentralen Thema der diesjahrigen
regionalen Veranstaltungen ,Umgang mit gesundheitlicher Ver-
schlechterung®.

Schon fand ich personlich, dass es kein Monolog, sondern teilweise
eine lebhafte Diskussion war. Die Erfahrung der Psychologin ist,
dass sich in jeder Situation, also auch bei einer gesundheitlichen
Verschlechterung, eine ,Tur" finden lasst, die einem auf einen neu-
en Weg fuhrt. Die Teilnehmer stimmten ihr bedingt zu, es wurde
aber auch gesagt, dass es Situationen gibt, wo es lange dauern
kann, bis sich jemand auf den Weg machen kann, diese neue Tur
zu suchen oder sie zu finden. Gegen 16.00 Uhr I6ste sich die mun-
tere Gesellschaft dann langsam auf und jeder brach seinen Heim-
weg an. Bis zum nachsten Jahr hoffentlich wieder im ,,Storchen*!
Andreas Beisel
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Bericht vom VHL Treffen in den Niederlanden am 17. Méarz

Wir haben uns am Samstag auf den Weg nach Utrecht gemacht,
um an dem VHL Treffen der Niederlander teilzunehmen. Es ging
gleich mit der Mitgliederversammlung los, die zigig nach gut 30
Minuten abgeschlossen war. Der niederlandische Verein sucht
handeringend Verstarkung, da der Vorsitzende altersbedingt (er ist
68 Jahre jung) sein Engagement reduzieren mochte und es zu dem
noch vakante Stellen im Vorstand gibt.

Im Anschluss daran referierte Dr. Boeken Kruger tber organerhal-
tende Nierenoperationen. Er stellte insbesondere die endoskopi-
sche Operation in den Vordergrund, die wohl in den Niederlanden
mittlerweile Standard ist. Er nannte aber auch weitere Verfahren,
wie die Kryo- (Kalte) Ablation oder die Radio Frequenz Ablation.
Letztere sah er eher kritisch, da bei der Hitzebehandlung, die Blut-
gefale in Mitleidenschaft gezogen werden konnten. Die Kryo-
Behandlung sei aber eine zukinftige mogliche Alternative. Neben
diesen Verfahren nannte er als moglichen nachsten Schritt, die
Lasertherapie. Diese wird bereits bei Leber- und Prostataoperatio-
nen erfolgreich eingesetzt, aber noch nicht bei der Nierenoperation.
Er stellte jedoch in Aussicht, dass noch in diesem Jahr an seiner
Klinik (Universitatsklinik Utrecht) erste Patienten damit operiert
wirden. Als letzte mogliche Neuerung stellte er die Operation mit
dem Hydro-Jet vor. Dabei wird mit einem Wasserstrahl operiert.
Der Vorteil dieser Methode ist, dass der Strahl so eingestellt ist,
dass er Nierengewebe schneiden kann, aber Blutgefal3e, die eine
dickere GefalBwand haben, nicht beschadigen kann.

Der nachste Vortrag ging um die ,Stichting BETER". Stichting
BETER ist ein Zusammenschluss von Selbsthilfegruppen, Arzten,
sowie Dachverbanden von Arzten, die alle aus dem Bereich ,selte-
ne, erbliche Tumorerkrankungen* kommen. Dazu gehdren neben
VHL, die Erkrankungen MEN | und MEN I, Neurofibromatose sowie
die Tubertse Sklerose. Die Stichting BETER macht Lobbyarbeit
zum Wohle der Patienten. Als bislang grof3te Leistung kann er-
wahnt werden, dass nach dem Ausscheiden von Prof. Lips an der
Uniklinik in Utrecht, der Bereich ,Pravention” fir VHL und MEN Pa-
tienten komplett geschlossen werden sollte. Stattdessen wurde nun
eine Poliklinik fur erbliche Erkrankungen ertffnet.
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Den letzten Vortrag hielt Frau Chantal Lammers. Sie untersucht die
psychische und soziale Situation von VHL Familien in den Nieder-
landen. In dieser Untersuchung werden alle Familienmitglieder mit
einbezogen, also VHL Erkrankte, Gentrager sowie Partner und
auch gesunde Familienmitglieder. Ziel der Untersuchung ist es he-
rauszufinden, wo die Problembereiche innerhalb der VHL Familien
sind. Die Untersuchung hat bereits erste Ergebnisse gezeitigt. So
ist nun bekannt, dass es in den Niederlanden ca. 50 Familien mit
VHL gibt. Am Ende der Untersuchung wird auch ziemlich genau
bekannt sein, wie hoch die Haufigkeit der Erkrankung in den Nie-
derlanden sein wird. Erste Schatzungen lassen vermuten, dass es
eine Person auf 20-30.000 Personen ist. Dies ware das erste Mal,
dass es genaue Zahlen fir ein Land gabe, die dann auch noch ho-
her waren, als bislang gedacht. Auf der nachsten Frihjahrsver-
sammlung wird Frau Lammers dann die Endergebnisse vorstellen.
Eine Ausweitung der Untersuchung auf Belgien und oder Deutsch-

land kdnnte sie sich gut vorstellen.
Gerlinde und Gerhard Alsmeier
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Bericht von der ACHSE Mitgliederversammlung 20. bis
21. Mai 2007 in Bonn

Das ACHSE treffen war — wie immer — sehr interessant. Es fing ein
wenig trocken an, mit dem Bericht des Vorstandes, dem Jahresab-
schluss 2006 und dem Bericht der Kassenprifer. Da der Vorstand
auf Grund von Formfehlerc fir 2005 noch nicht entlastet worden
war, war die eigentlich spannende Frage ,Klappt es dieses Mal?"
Der Vorstand war aber exzellent prapariert und hatte alle Eventuali-
taten bedacht, so dass der Vorstand fur 2005 und 2006 entlastet
wurde.

AnschlieRend wurden insgesamt 15 neue Verbande in die ACHSE
aufgenommen, so dass die ACHSE jetzt 67 Verbénde vertritt. Inte-
ressant fir uns war die Aufnahme des Verbandes ,Deutsche Syrin-
gomyelie und Chiari Malformation®.

Das Thema Spezialambulanz war der letzte Tagesordnungspunkt
fur den Freitag. Zunachst wurde Uber die nun erfolgte Neuregelung
informiert. Seit dem 1. April entscheiden die Landeskrankenhaus-
planungsausschusse Uber die Zulassung einer Spezialambulanz in
ihrem jeweiligen Bundesland. Vorher lag die Entscheidung bei den
Krankenkassen. Es wird seitens der ACHSE erwartet, dass es nun
eine Flut von Antrdgen gibt auf Zulassung als Spezialambulanz,
aber nicht fur seltene Erkrankungen, sondern fur Krebserkrankun-
gen. Die Frage ist dann, wie wird mit den seltenen Erkrankungen
verfahren? AnschlieRend berichtete ein Vorstandsmitglied tber die
verschiedenen Maoglichkeiten eine Spezialambulanz aufzubauen.
Nach dem Abendessen wurde das Thema Spezialambulanzen um
19.15 Uhr in einem Workshop weiter vertieft. Nachdem der Ver-
band ,Pulmonale Hypertonie e.V." berichtet hat, wie bei ihnen das
Prozedere war, ging es in die Diskussion.

Am Samstag wurde zunachst das Projekt ,Leben Arbeiten Wohnen*
vorgestellt. Dieses Projekt méchte neue Wohn-, Lebens- und Ar-
beitsformen fur kérperbehinderte Jugendliche erproben. Als Pilot-
stadte sind Bremen und Aschaffenburg im Gespréach.

AnschlieRend wurde Uber den aktuellen Stand in dem Bereich ,For-

schung” berichtet. Mittlerweile sind Mitglieder des Beirates ernannt,
insgesamt 10 Professoren. Vier kommen aus dem Bereich der Kin-
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derheilkunde. Es sind ferner ein Humangenetiker, ein Ophtalmolo-
ge und ein Neurologe vertreten. AuRerdem hat die ACHSE eine
Stelle ausgeschrieben fir die Forschungsforderung, die hoffentlich
Mitte des Jahres besetzt wird.
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Frau Kéhler und Prof. Dr. Schmidtke (bei der Vorstellung des Buches)

Als letzten Punkt der Tagesordnung berichtete Herr Dr. Brunsmann
Uber das Pilotprojekt ,Patientenorientierte Krankheitsbeschreibung
und Infodatenbank®. Bislang waren wir recht skeptisch gegeniber
diesem Projekt. Als Dr. Brunsmann jedoch die Ergebnisse vorstell-
te, muss gesagt werden, dass es wirklich attraktiv ist. Mit einem
Zeitaufwand von 10-20 Stunden sollen teilnehmende Verbande
zunachst ihre Krankheitsbeschreibung (also unseren Leitfaden) mit
anderen existierenden VHL Krankheitsbeschreibungen vergleichen
und bewerten. So ergibt sich ein Bild, wo die eigene Beschreibung
gut ist, aber auch wo Defizite sind. Anhand dieses Vergleiches wird
dann in die Infodatenbank eine Krankheitsheschreibung eingearbei-
tet, wo dann z.B. auch gesagt wird, zum Punkt Forschungsférde-
rung ist die Seite der ,,...“ besser als unsere, oder wo gibt es Defizi-
te etc. Dr. Brunsmann suchte noch 10 Verbande, die wahrend der
Pilotphase mitmachen wollen, dann waren 15 Krankheitsbilder ver-
treten. Die Infodatenbank wird dann in einigen Monaten allen online
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zur Verfigung stehen. Nach der Veranstaltung haben wir unser
Interesse bekundet uns zu beteiligen. Die Umsetzung wird im
Sommer erfolgen.

Nach der eigentlichen Mitgliederversammlung kam Frau Koéhler, die
Schirmherrin der ACHSE und Frau von Bundesprasident Horst
Kohler. Sie richtete ein GruRwort an uns. Anschliel3end hatten wir
die Mdglichkeit, Probleme und Néte zu schildern, um die sie sich
eventuell kimmern kdnnte, bzw. als Turéffner fungieren kann.

Am Ende des Gesprachs war auch die Presse eingeladen, da Prof.
Schmidtke von Orphanet Deutschland und Frau Kéhler das Hand-
buch zu seltenen Erkrankungen in deutscher Sprache der Offent-
lichkeit vorstellten. In dem Handbuch sind ca. 1500 seltene Erkran-
kungen gelistet, die alle auch in der online-Datenbank
(www.orphanet.org) von Orphanet benannt sind und zu denen es
Eintrage in deutscher Sprache gibt. Das Buch wird in einer Auflage
von 40.000 Exemplaren gedruckt und geht in den nachsten Wo-
chen kostenlos an alle niedergelassenen Arzte in Deutschland. Es
soll den Arzten helfen, die Diagnose einer seltenen Erkrankung
schneller zu stellen. Jeder Mitgliedsverband der ACHSE kann ein
solches Buch kostenlos beziehen.
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Aktuelles aus dem Schweizer VHL-Verein

Gruezi mitenand!

Gerne mochte ich zuerst unsere neuen Vereinsmitglieder an dieser
Stelle ganz herzlich willkommen hei3en. Unsere neuen Mitglieder
kommen vom Kanton Graubinden, Zurich und Bern.

Bei der Planung von Veranstaltungen, bemiihen wir uns deshalb
immer wieder um einen zentralen Treffpunkt in der Schweiz. Die
Zentralschweiz ist in der Mitte und deshalb fir alle gut erreichbar.
Wir entscheiden uns auch immer fur ein sehr schénes und ange-
nehmes Hotel. Wir mdchten uns an den Treffen und Informations-
veranstaltungen auch etwas verwdhnen lassen. Ein Gesprach mit
allen oder einzelnen Anwesenden ist angenehmer, wenn die Um-
gebung auch stimmt. Daher haben wir uns fur die 5. Informations-
veranstaltung fiir das Seminarhotel am Agerisee entschieden.
Unseren Tagungsort finden sie unter seminarhotelaegerisee.ch .
Gewilinschte Referate, tber Augen, Neurologie und Genetik werden
vorgetragen. Detailliertes Programm folgt.

Nun zu unseren nachsten Veranstaltungen:

- 9. Juni 2007 Selbsthilfetag im Mythen-Center, Schwyz von
8.00 bis 18.00 Uhr
Der Verein Selbsthilfegruppen des Kt. Schwyz
organisiert diesen Anlass.
Wir werden mit einem Stand mitmachen und un-
seren Verein prasentieren.

-24. Juni 2007 Familien-Tag: Ausflug in den Gletschergarten in
Luzern!
Wir haben uns flr einen Sonntag entschieden,
damit mdglichst viele dabei sein kdnnen.

- 22. Sept. 2007 5. Informationsveranstaltung mit Mitgliederver-
sammlung
Die Tagung findet in Agerie (ZG) statt.
Weitere Infos folgen

-27. Okt. 2007 Mitgliederversammlung und Informationsveranstal-
tung in Minchen (D)
(Wir werden wieder zusammen reisen!)
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Naturlich hoffen wir, dass die Daten gut gewahlt sind und wir Sie
zahlreich Begrif3en durfen. Bei Fragen, wenden Sie sich doch bitte
direkt an Frau Regula Eggenschwiler, Tel. 055 445 20 91.

Oft werde ich Uber unsere Tatigkeiten innerhalb unseres Verein
angefragt. Gerne méchte ich an dieser Stelle etwas dartber berich-
ten. Wir sind 6 Vorstandsmitglieder:
- Uwe Graf (Prasident)
Erika Trutmann (Kassierrein), (Aktuarin), Regula
Eggenschwiler (Beisitzerin), Maria Eggenschwiler (Beisitzerin),
Gisela Landolt (Beisitzerin)
Professor Hansjakob Miiller (Wissenschatftlicher Beirat)

Wir treffen uns 4 mal im Jahr zu einer Vorstandssitzung. Dort be-
sprechen wir die vollbrachte Arbeit und planen was wir neu machen
wollen. Es gibt viel zu tun. Wir méchten mehr Offentlichkeitsarbeit
machen. Den Verein, sowie VHL bekannter machen. Wir informie-
ren uns Uber neue Operationstechniken und Uber neue medizi-
nisch-erfolgreiche Therapien, die fir VHL wertvoll sind. Hauptsach-
lich aber wollen wir den Betroffenen helfen, sei es mit einem Ge-
spréach, mit hilfreichen Kontakten oder einfach einem Wiedersehen.
Der Kontakt untereinander ist uns sehr wichtig und braucht es
auch. Wir sind traurig wenn ein Mitglied schwerer erkrankt und
denken dann fest an die Betroffenen. Sehr freuen wir uns aber,
wenn wir sehen, dass eine Operation gut gelungen ist und alles
wieder gut kommt. Gerade solche guten Erfolge sind fur alle Betrof-
fenen enorm wichtig. Das gibt uns Mut und Kraft, den Weg den
jeder mit seinem eigenen VHL hat, vor sich zu nehmen und zu ge-
hen.

Wir vom Vorstand freuen uns, wenn wir bei unserem nachsten Tref-
fen, dem Familientag am 24. Juni 07 in Luzern viele Betroffene,
Kinder, Freunde begrifRen durfen. Pflegen wir das Gesellige im
Verein.

Wir freuen uns, auf ein Wiedersehen und wiinschen Euch einen
schdnen, sonnigen Sommer !

Mit herzlichen Grissen
fir den Vorstand VHL-Schweiz

Erika Trutmann
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Aktuelles aus dem Verein

Termine
24. Juni

22. September: Mitgliederversammlung und Informationsveranstal-

VHL-Familientag in Luzern/Schweiz

tung VHL- Schweiz.
26.-28. Oktober: Mitgliederversammlung und Infoveranstaltung in
Munchen-Neufahrn

Alle Beitrage — falls nicht anders vermerkt — von Gerhard Alsmeier
Layout und Realisierung durch Andreas Beisel (www.andreasbeisel.de)
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Wissenschaftlicher Beirat

Prof Dr. Hiltrud Brauch

Dr. Margarete Fischer-Bosch - Institut fur Klinische Pharmakologie

Auerbachstral’e 112 - 70376 Stuttgart,
@ 0711-81013705 - Fax: 0711-859295
hiltrud.brauch@ikp-stuttgart.de

Dr. med. Luitgard Neumann

Klinische Genetik

Universitatsmedizin Berlin

Charité Campus Virchow

Augustenburger Platz 1 - 13353 Berlin,

@ 030- 450569132 - Fax: 030- 450569914
luitgard.neumann@charite.de

Prof. Dr. med. H. Jochen Decker

Zentrum fur Humangenetik

Bioscientia, Institut fir Medizinische Diagnostik
Konrad-Adenauer-StraRe 17 - 55218 Ingelheim
@ 06132-781411 - Fax: 06132-781298
decker.jochen@bioscientia.de

PD Dr. Klaus-Martin Kreusel
Augenzentrum DRK-Kliniken Westend
Spandauer Damm 130 - 14050 Berlin
@& 030-30354505
k.kreusel@drk-kliniken-westend.de

Prof. Dr. Hartmut P.H. Neumann
Medizinische Universitatsklinik
Hugstetter Strafl3e 55 - 79106 Freiburg
& 0761-2703578 - Fax: 0761-2703778
hartmut.neumann@uniklinik-freiburg.de

Prof. Dr. Dieter Schmidt
Kaschnitzweg 13 - 79104 Freiburg
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Verein fiir von der von Hippel — Lindau (VHL) Erkrankung betroffene Famllien

Anmeldung fur die Informationsveranstaltung und
Mitgliederversammlung in Munchen-Neufahrn
vom 26. - 28. Oktober 2007

Ich / Wir nehmen mit ..... Personen an den Veranstaltungen am Samstag teil.
Ich / Wir nehmen mit ..... Personen am Rahmenprogramm am Sonntag teil.
Ich / Wir reisen am ..... Oktober an und bleiben bis zum ... Oktober.
Kinderbetreuung fir ..... Kinder

Ich helfe gerne zeitweilig bei der Betreuung: ja/ nein

Name:

Vorname:

StrafRe, Hausnummer:

PLZ — Ort:

Telefon-Nummer:

E-Mail-Adresse:

Wir méchten Sie bitten, diese Anmeldung an unten stehende Adresse zu
schicken.

den
Ort Datum

Unterschrift

Vorsitzender: Gerhard Alsmeier, Rembrandtstrae 2, 49716 Meppen,

@& 05931-929552, Email: info@hippel-lindau.de, http://www.hippel-lindau.de
Bankverbindung: Commerzbank Meppen, Konto: 5799788, BLZ: 266 400 49
Vereinsregister Nr.: 886 beim Amtsgericht Meppen
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NTAT

Lindau (VHL) Erkrankung betroffene Famllien

NTATATATATATNTAT

Verein fiir von der von Hippel —

Mitgliedschafts-Antrag

Name: Telefon:
Vorname: Fax:
Strale: E-Mail:
PLZ, Ort:

Angaben Uber die Verbindung zu VHL:

Ich bin: O Betroffener O Angehdriger
O Person mit ahnlicher Erkrankung O Sonstiges
O Beruflich mit VHL in Kontakt, und zwar:

Ich erméchtige hiermit den ,Verein fir von der von Hippel - Lindau (VHL)
betroffene Familien e.V." den Jahresbeitrag in Héhe von (mindestens
Euro 15) Euro (Betrag bitte eintragen) bis auf Widerruf von mei-
nem unten angegebenen Konto per Lastschrift abzubuchen.

Konto-Nummer: BLZ:
Kreditinstitut:
Kontoinhaber, falls abweichend vom Antragsteller:

Spendenbescheinigung erwiinscht: Oja O nein

den
Ort Datum

Unterschrift

Vorsitzender: Gerhard Alsmeier, Rembrandtstral3e 2, 49716 Meppen,

@ 05931-929552, Email: info@hippel-lindau.de, http://www.hippel-lindau.de
Bankverbindung: Commerzbank Meppen, Konto: 5799788, BLZ: 266 400 49
Vereinsregister Nr.: 886 beim Amtsgericht Meppen







