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Verein fur von der von Hlppel Lindau (VHL) Erkrankung betroffene Familien e.V.
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Heft 3 Jahrgang 2

Informationsveranstaltung und Mitgliederversammlung
in Berlin 26. — 28. Oktober 2001

Unsere bereits im letzten Rundbrief ange-
kindigte Informationsveranstaltung  und
Mitgliederversammlung riickt immer naher.
Viele Personen haben sich fir die Veran-
staltungen schon angemeldet, die meisten
davon werden das ganze Wochenende in
Berlin verbringen. Sowohl das Programm
des gesamten Wochenendes (mit Hotel-
und Wegbeschreibung) als auch die vorlau-
fige Tagesordnung der
Mitgliederversammlung befinden sich weiter
hinten in diesem Rundbrief. Wer sich bis-
lang noch nicht angemeldet hat, kann
dieses noch gerne machen. Wir haben im
Akademie Hotel 50 Betten bis zum 15. Sep-
tember reservieren kénnen (EZ DM 80, DZ
DM 140). Wer sich spater anmeldet, kann
Gefahr laufen, dort kein Zimmer mehr zu
bekommen und muss auf ein anderes Hotel
ausweichen.

Auch diejenigen, die "nur" an den Veranstal-
tungen am Samstag teilnehmen mdchten,
werden gebeten sich vorher beim Vorstand
anzumelden, damit wir wissen, wie viele
Teilnehmer kommen werden. Leider mus-
sen wir far unsere Samstags-
Veranstaltungen eine Tagespauschale in
Hohe von DM 50 erheben. In diesem Be-
trag sind neben der Saalmiete auch Kaffee

Brandenburger Tor

und Kuchen, Softgetranke sowie ein Lunch-
buffet enthalten.

Wir wirden uns auch sehr dariber freuen,
wenn Freunde, Verwandte etc. mitkommen
und moéchten an dieser Stelle darauf hin-
weisen, das jeder an allen Veranstaltungen
teilnehmen kann.
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Wir machen uns bekannt

Aktuelles aus dem Verein

Fir den Sonntag Vormittag haben wir eine
Stadtrundfahrt geplant, die unter dem Motto
"das neue Berlin" steht. Bei ausreichender
Teilnehmerzahl, werden wir vom Hotel aus
mit dem Bus starten. Teilnehmer, die mit
dem Zug ab Berlin abreisen, werden gegen
13.30 Uhr am Ostbahnhof abgesetzt. Von
dort fahren alle Uberregionalen Zige ab.
Die anderen Teilnehmer werden mit dem
Bus wieder zurlck ins Hotel gebracht.




THERAPIE VON HAMANGIOBLASTOMHERDEN DER HINTEREN

SCHADELGRUBE IM

RAHMEN

DER  VON-HIPPEL-LINDAU

ERKRANKUNG MIT DEM LEKSELL GAMMA KNIFE

Gerhard A. Horstmann und A. T. C. J. van Eck

Gamma Knife Zentrum Krefeld, Lutherstrasse 54, 47805 Krefeld

Hintergrund: Die Radiochirurgie geht auf
den schwedischen Neurochirurgen Lars
Leksell zurtick, der diese mit dem Ziel ent-
wickelte, neurochirurgische Behandlungen,
ohne Er6ffnung des Schédels durchzufiih-
ren. Er git als der Vater der
stereotaktischen perkutanen Einzeldosis-
konvergenzbestrahlung. Im Leksell Gamma
Knife (LGK) wird die Strahlung aus 201 Co-
60 Quellen in einem Isozentrum von wahl-
weise 4 — 18 mm Durchmesser konzentriert.
Der Dosisabfall (Penumbra) von der 80%
auf die 20% lIsodose betragt 1,2 mm fur die
4 mm Blende (Kollimator), das ist der beste
derzeit technisch erreichbare Wert aller per-
kutaner Bestrahlungsverfahren. Die Gamma
Knife Radiochirurgie gilt daher zu Recht als
der ,Goldstandard” der perkutanen Einzel-
dosiskonvergenzbestrahlung. Durch
Addition multipler Isozentren (bis > 30) wird
eine beliebige 3 — dimensionale Konforma-
tion, d. h. Anpassung an die Zielstrukturen
erreicht. Heute steht zur Durchfihrung der
Radiochirurgie neben dem Gamma Knife
auch der sogenannte stereotaktisch adap-
tierte Linearbeschleuniger zu Verfligung,
der an einigen Zentren mit hinreichender
Prazision betrieben wird, so dass er eben-
falls  far  die Behandlung kleiner
Hamangioblastomherde in der hinteren
Schédelgrube in Frage kommt. Prinzipbe-
dingt konnen mit dem LGK System nur
intrakranielle, d. h. innerhalb des Schadels
gelegene Zielstrukturen behandelt werden,
weswegen dieses Verfahren grundsatzlich
fur spinale Herde nicht in Frage kommit.

Indikation: Hamangioblastomherde bei der
von Hippel Lindau (VHL) Erkrankung kon-
nen multipel auftreten, darunter auch im
Bereich der hinteren Schadelgrube. In die-
ser Region liegen das Kleinhirn, Teile des
Hirnstammes und des verlangerten RU-
ckenmarkes. Ein Tumorwachstum in diesem
Bereich fuhrt bei den Betroffenen sehr
schnell zu neurologischen Ausfallen mit
Gleichgewichts- und Bewegungsstorungen,
die bei ungebremstem Tumorwachstum zu
schwersten neurologischen Ausféllen fih-
ren kénnen. Therapie der Wahl bei grof3en,
aufgrund der Druckwirkung auf die Umge-
bung auch raumfordernd genannten
Tumoren, ist daher die neurochirurgische

Operation mit dem Ziel der Entfernung von
Tumor und anhangender Zysten und somit
Beseitigung der Druckwirkung. Bei kleinen
und kleinsten Tumoren, die noch nicht zu
neurologischen Symptomen fihren, ist ein
operativer Eingriff haufig nicht maglich, oder
wegen der Gefahr des Auftretens von Ne-
benwirkungen durch den Eingriff selbst zu
risikoreich. Behandelt man diese kleinen,
haufig langsam wachsenden Tumore radio-
chirurgisch, lasst sich nach der Literatur
[1,2,3,4,5,7] (Tabelle 1) in mehr als 70% der
Falle ein Wachstumsstillstand, oder gar eine
Schrumpfung der behandelten Tumore er-
reichen. Dies gilt allerdings nicht fur
zystische Tumore, die fast immer [1, 2, 5, 6]
auch  nach einer radiochirurgischen
Behandlung weiter wachsen, so dass fur
zystische Tumore die Operation die Metho-
de der Wahl darstellt.

Die radiochirurgische Behandlung stellt also
lediglich eine von mehreren Behandlungs-
optionen bei der intrakraniellen, d. h. inner-
halb des Schéadels gelegenen Manifestation
der VHL Erkrankung dar. Der Vorteil der
Gamma Knife Behandlung gegenuber alter-
nativen Bestrahlungsverfahren liegt dabei
aufgrund der hohen Dosiskonzentration in
der geringen Nebenwirkungsrate und damit
der Mdglichkeit, die Behandlung auch mehr-
fach zu wiederholen, falls bisher noch nicht
wachsende Hamangioblastomherde in kinf-
tigen Kontrolluntersuchungen ein Wachstum
zeigen sollten.

Behandlungsablauf: Die Radiochirurgie mit
dem LGK wird ambulant in einer einzigen
Sitzung durchgefuhrt. Zun&chst wird in Lo-
kalanasthesie ein stereotaktischer Rahmen
am Schadel befestigt, der allein die hohe
Préazision, wie sie bei der Behandlung von
hirnstammnahen Prozessen erforderlich ist,
gewabhrleistet. AnschlieRend werden
kernspintomografische Aufnahmen (MR,
MRT) als Planungsgrundlage fir die an-
schlieBende Behandlung angefertigt. Das
Strahlenfeld (Abbildung 1) wird anhand die-
ser Aufnahmen exakt um die Zielstruktur 3 —
dimensional modelliert, bevor anhand der
so ermittelten Bestrahlungsdaten die ei-
gentliche Bestrahlung computergesttitzt
erfolgt. Unmittelbar im Anschluss an die Be-



strahlung, die selbst etwa 30 bis 60 Minu-
ten dauert, wird der stereotaktische
Rahmen entfernt. Der Patient kann kurz da-
nach die Praxis verlassen, eine erste
Verlaufsuntersuchung mittels Kernspinto-
mogramm, um den Behandlungserfolgt zu
dokumentieren, ist in etwa halbjahrlichen
Abstanden erforderlich.

Zusammenfassung: Die Radiochirurgie stellt
eine effektive und risikoarme Alternative bei
der Behandlung kleiner, auch multipel auf-
tretender Hamangioblastomherde in der
hinteren Schadelgrube dar. Ein Tumorkon-
trolle kann dabei in 70 und mehr Prozent
der Falle erreicht werden. Fir zystische
Tumore gelten diese gilnstigen Ergebnisse
jedoch nicht, weswegen hier die offene neu-
rochirurgische Operation die Methode der
Wahl darstellt. Rein pragmatisch kann die
Empfehlung ausgesprochen werden, dass
Hamangioblastomherde der hinteren Scha-
delgrube regelmalig kernspintomografisch
kontrolliert werden, und im Falle des nach-
gewiesenen Wachstums frihzeitig
radiochirurgisch behandelt werden sollten.

Abbildung 1: Hamangioblastomherd im linken Klein-

hirnbr tickenwinkel mit der umschliessenden
Behandlungsisodose (20 Gy). Aulerhalb des Bereiches
der auferen (10 Gy) Isodosenlinie ist nicht mehr mit
relevanten Nebenwirkungen zu rechnen.

Tabelle I
Autor Falle Tumore Follow up Zysten Kontrolle Zystenwachstum
(Monate) (%) (%) (%)
Nimela 1996 [1] 10 10 26 GkY 5 10 1
(50) (200) (20)
Patrice 1996 [3] 38 25 GK 33
(86)
Chakraborti 1997 |5 6 40 SRS 5
[4] 0 (90)
Chang 1998 [5] 13 29 43 SRS 28 1
(96) 3
Pan 1998 [2] 13 20 GK 9 2
(69) (15)
Kim 1999 [6] 13 14 GK 13 2 11
(100) (15) (85)
Jawahar 2000 [7] |27 29 48 GK 20
(69)
multiinstitutional experience. Int J Radiat
Literatur: Oncol Biol Phys, 1996. 35(3): p. 493-9.

1. Niemela, M., et al., Gamma knife radio- 4. Chakraborti, P., et al., Stereotactic mul-
surgery in 11 hemangioblastomas. J tiple are radiotherapy. IV--
Neurosurg, 1996. 85(4): p. 591-6. Haemangioblastoma. Br J Neurosurg,

2. Pan, L., et al., Gamma knife radiosur- 1997. 11(2): p. 110-5.
gery for hemangioblastomas. Stereotact 5. Chang, S., et al., Treatment of heman-

Funct Neurosurg, 1998. 70 Suppl 1: p.
179-86.

3. Patrice, S., et al., Radiosurgery for he-
mangioblastoma: results of a

! GK = GammaKnife
2 SRS = Linearbeschleuniger

gioblastomas in von Hippel-Lindau
disease with linear accelerator-based
radiosurgery.  Neurosurgery,  1998.
43(1): p. 28-34; discussion 34-5.



6. Kim, M., S. Lee, and S. Sim, Brain tu-
mors with cysts treated with Gamma
Knife radiosurgery: is microsurgery indi-
cated? Stereotact Funct Neurosurg,
1999. 72 Suppl 1: p. 38-44.

Anschrift des Verfassers:

7. Jawahar, A., et al., Stereotactic ra-
diosurgery for hemangioblastomas of
the brain. Acta Neurochir (Wien), 2000.
142(6): p. 641-4; discussion 644-5.

Dr. med. Gerhard A. Horstmann, Gamma Knife Zentrum Krefeld, Lutherstrasse 54, 47805 Kre-
feld. Tel.: (02151) 825600 Fax: (02151) 8256011 Email: horstmann@gamma-knife.de| WWW:

http://www.gamma-knife.de|

Grundsatzliches zu Gentests
PD Dr. med. H. Jochen Decker

Anmerkung der Redaktion: die kursiv geschrie-
benen Worter werden im Worterbuch erklért

Soll ich einen Gentest machen ?

Das letzte Jahrzehnt hat eine enorme Er-
weiterung unseres molekulargenetischen
Wissens erfahren. Unser Verstandnis von
den menschlichen Genen und den geneti-
schen Grundlagen von Krankheiten ist sehr
viel gréRer geworden. Gegenwartig ist von
mehr als 4.000 Krankheiten, wie z.B. der
Mukoviszidose und dem von Hippel-Lindau
Syndrom bekannt, daf} sie genetisch be-
dingt sind und somit familiar vererbt
werden kénnen. Zudem ist mittlerweile be-
kannt, dal3 Genanderungen auch bei so
verbreiteten Krankheiten wie Diabetes und
vielen Krebsarten eine entscheidende Rolle
spielen.

Die Identifizierung von krankheitsassoziier-
ten Genen hat zu einer Zunahme der
verfigbaren genetischen Testen gefhrt,
die eine Krankheit bzw. das persotnliche
Krankheitsrisiko einer gesunden Person
aufdecken. Damit setzen wir den Ful3 in ei-
ne neue Epoche der Medizin: das Zeitalter
der praventiven Medizin hat begonnen,
noch schleichend aber begleitet von spek-
takulédren Diskussion ob der vermeidlichen
Gefahren und Risiken.

Da die Anzahl von verfigbaren geneti-
schen Testen steigt, wird die Verwendung
und Interpretation dieser Teste und die In-
formation, die sie generieren, das
Grundverstandnis genetischer Prinzipien
bei der Entstehung von Krankheiten
verbessern.

Wissenschatftler sind nicht nur darum be-
sorgt, dass die angebotenen Genteste
zuverlassig sind, sondern auch, dass Pati-
enten und Gesundheits"anbieter® die
Grenzen eines solchen Testes verstehen.
Eine nicht unerhebliche Gefahr bei der An-
wendung von Gentesten liegt auch und

gerade darin, dass sie in ihrer Aussagekraft
Uberschéatzt werden. Das Testergebnis
muss eindeutig sein, i.e. es muss klar wer-
den, ob ein vermehrtes Risiko vorliegt und
wenn, wie hoch dies ist. Dazu ist es oft
notwendig, sorgfaltig die beobachtete DNS-
Sequenzvariation eindeutig als krankheits-
assoziierte Mutation zu identifizieren. Dies
kann daduch geschehen, dass man in der
Weltliteratur oder in den mittlerweile fir die
meisten, auch fur die selteneren Erkran-
kungen angelegten Mutationsdatenbanken
einen vergleichbaren Fall aufzeigen kann,
der eine identische Mutation aufzeigt, die
gesichert krankheitsassoziiert ist. Die
wachsende Zahl von in unserem Genom
nachgewiesenen sogenannten Poly-
morphismen macht die Interpretation von
DNS-Variabilitdten nicht einfach. Poly-
morphismen sind Normvarianten der DNS
ohne Krankheitscharakter, i.e. sie missen
unbedingt von tatséchlich krankheitsassozi-
ierten Mutationen auseinandergehalten
werden. Wenn eben moglich sollte inner-
halb der untersuchten Familie mehrere
Mitglieder untersucht werden, die eindeutig
Symptome der Erkrankung aufweisen. Fin-
det sich in all diesen Patienten die gleiche
Mutation, darf von einem "pradiktiven Wert"
des Mutationsnachweises ausgegangen
werden.

Wie entstehen Genmutationen?

Genmutationen kénnen entweder von ei-
nem Elternteil ererbt werden oder wahrend
der Lebenszeit durch verschiedenste Ein-
flusse entstehen. Fir die Entstehunng der
im von Hippel-Lindau Syndrom auftreten-
den Symptomen, wie Tumoren sind nach
dem klassischen Zwei-Treffer-Modell Muta-
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tionen in beiden Bereichen notwendig. Ei-
ner ererbten VHL-Mutation muss eine
somatische Mutation in der entsprechen-
den Gewebezelle erfolgen.

Eine erbliche Mutation (hereditar) ist eine
Genstorung, die in der DNS von praktisch
allen Koérperzellen zu finden ist. Erbliche
Mutationen werden auch Keimbahnmutati-
onen genannt, weil die Genanderung in
den Fortpflanzungszellen (Keimzellen) vor-
kommt und von Generation zu Generation
weitergegeben werden kann, von Elternteil
zu Neugeborenen. Aul3erdem wird die Mu-
tation jedes Mal kopiert, wenn sich
Korperzellen wahrend der normalen Ent-
wicklung eines Individuums, das Trager der
Mutation ist, teilen.

Erworbene Mutationen, auch somatische
Mutationen genannt, sind dagegen Ande-
rungen in der DNS, die wahrend des
Lebens einer Person erworben werden.

Im Gegensatz zu den erblichen Mutationen
gehen somatische Mutationen der DNS
aus einzelnen Zellen hervor, die geneti-
schen Fehler werden nur an direkte
Nachkommen von jenen Zellen weiterver-
erbt. Erworbene Mutationen kénnen primar
durch den EinfluR der Umwelt entstehen.
Naturliche Strahlung aus unserer Umwelt
oder Toxinen aus unserer Nahrung in un-
serer Arbeitsumwelt und
mutationserzeugende Viren wirken tagtag-
lich auf uns ein. Weltbekannt ist der Einfluf3
der Luftverschmutzung und des Rauchens
auf die Haufigkeit von Mutationen, die zu
Lungenkrebs fihren kénnen. Die Beobach-
tung des EinfluBes von Zigarettenrauch auf
die Chromosomenstabilitat ist fur von Hip-
pel-Lindau Patienten von grolRer
Bedeutung. Es konnte nachgewiesen wer-
den, dal3 gerade der Teil des kurzen Armes
von Chromosom 3 nach Zigarettenrauch-
exposition vermehrt abreil3t. Dies kann zu
dem notwendigen zweiten Ereignis fuhren,
das ja im somatischen Bereich geschieht,
namlich die Inaktivierung des zweiten Allels
des von Hippel-Lindau Gens durch den
Verlust des verbliebenden normalen Allels
auf dem "gesunden" Chromosom in den
entsprechenden Zielgeweben, die dann zur
Tumorentstehung fihren kann.

Mutationen kénnen zu jeder Zeit in allen
Zellen im Korper auftreten, wobei eindeutig
die inneren (Lunge und Darm) und &ul3eren
Korperoberflachen (Haut) bevorzugt betrof-
fen sind. Zudem gibt es ein vermehrtes
Auftreten der somatischen Mutationen in
den Entgiftungsorganen, wie Leber und
Niere. Diese Mutationen entstehen durch

die Exposition mit sogenannten mutagenen
(mutationenerzeugenden) Substanzen.
Somatische Mutationen sind allerdings
auch oft das Ergebnis von Fehlern, die
wahrend der Zellteilung entstehen, wenn
die Zelle eine Kopie von sich selbst erstellt
und sich in zwei Zellen aufteilt. Eine der
kompliziertesten Vervielfaltigungen betrifft
die fehlerfreie Selbstreduplikation der
Steuerungsinformation, also der DNS. Die
exakte Reihenfolge von drei Milliarden Ba-
senpaare mufld kopiert werden. Selbst,
wenn sich nur alle 10 000 Basenpaare ein
einziger kleiner Fehler einschleichen wir-
de, konnte die Zelle dies nicht Uberleben
ohne entsprechende Gegenmalihahmen.
Jede Zelle hat die bemerkenswerte Fahig-
keit, DNS-Fehler zu erkennen und sie zu
reparieren, bevor sie sich teilt. Diese DNS-
Reparaturmechanismen sind sehr ausge-
kluigelte, komplizierte Mechanismen, die
(1.) fehlschlagen kénnen, (2.) durch andere
Mechanismen geschadigt weren koénnen.
(3.) Es ist ausserdem bekannt, daf} dieser
Mechanismus in seiner Effizienz im Alter
deutlich nachlaRt. Krebs ist als Mutations-
produkt somit auch ein typisches Ergebnis
des Alterns. Die lebenslang angehaufte
Wabhrscheinlichkeit, eine fur die Tumo-
rentsstehung relevante  Mutation zu
erwerben, sowie die nachlassende F&hig-
keit, sich durch angemessene
Abwehrmechanismen zur Wehr zu setzen,
pradisponieren den alten Menschen per se
zur die Tumorentstehung.

Erbliche Mutationen werden in der DNS der
Keimzellen weitergegeben. Wenn diese, ei-
ne Mutation tragenden Zellen an den
Nachwuchs weitergegeben wird, enthélt je-
de sich im Embryo und spater wahrend des
Lebens durch Teilung entstehende Korper-
zelle, quasi als Hypothek fir das ganze
Leben, eine Mutation, die im Falle der von
Hippel-Lindau Mutation alle sich aus der
Keimzelle entwickelnden Korperzellen zur
organspezifischen Entwicklung der VHL
Symptome prédestiniert.

Worin liegt der Nutzen eines Gentestes ?
Genetische Tests kdnnen durchgefuhrt
werden, um eine mogliche Préadisposition
fur eine Krankheit zu suchen oder auch um
einen Verdacht auf eine Mutation in einer
Person oder Familie mit bereits bekannter
Erkrankung zu bestatigen.

Die am weitesten verbreitete Art des geneti-
schen Tests st die Untersuchung
Neugeborener. Einige Tests suchen nach
anormalen Anordnungen der chemischen



Basen im Gen selbst, wdhrend andere
Tests angeborene Stoffwechselstérungen
(zum Beispiel Phenylketonurie) aufdecken,
indem sie das Fehlen eines Eiweil3es, das
die Zelle braucht, um normal zu funktionie-
ren, nachweisen.

Teste, um festzustellen, ob jemand Trager
einer Krankheit ist, kénnen dazu eingesetzt
werden, Paaren zu helfen, damit umzuge-
hen, wenn einer von beiden Trager einer
Mutation ist, die ernsthafte Erkrankungen
erzeugt. Genetische Teste - biochemische,
chromosomale und DNS-basierende - sind
haufig auch fur die Préanataldiagnose von
Erkrankungen wie das Down Syndrom ver-
fugbar. Bei der Entscheidung fir einen
pranatalen Test sollte im Vorfeld den betei-
ligten Eltern ganz klar geworden sein, ob
und wenn welche Konsequenz das pranata-
le Wissen um eine spezifische genetische
Erkrankung haben kann. Da die wenigsten
Eltern in dem Vorliegen einer von Hippel-
Lindau Mutation im Embryo einen Grund fir
eine vorzeitige Beendigung der Schwanger-
schaft sehen, wird der von Hippel-Lindau
Gentest Uberwiegend von Menschen mit
voller Selbstbestimmungsmaoglichkeit
durchgefihrt, i.e. die Person wird selbstén-
dig entscheiden konnen, einem Test
zuzustimmen.

Ein Grolteil der gegenwartigen Aufregung
um die Genteste entstand durch die fehlen-
de Mdglichkeit, die positive Gewissheit um
eine Krankheitspradisposition in einer Vor-

erkrankungsphase  zum  Vorteil des
Probanden / Gentragers umzusetzen. Fehlt
eine therapeutische Option in dieser soge-
nannten prasymptomatischen Periode, ist
der Gentest nahezu nur unter wissenschaft-
lichen Fragestellung als sinnvoll anzusehen.
Oft wird der Proband mit Recht seinen An-
spruch auf Nichtwisen wahrnehmen wollen.
Anders beim von Hippel-Lindau Syndrom:
hier durfte sich keine diesbezigliche Prob-
lematik ergeben, da es nach dem Vorliegen
des Gentestergebnisses eindeutige klini-
sche Vorsorge-Untersuchungsprogramme
gibt, die eine sinnvolle Anwendung des
Mehrwissens gewahrleisten. Wenn auch ei-
ne definitive Heilung des von Hippel-Lindau
Syndroms heute noch nicht mdoglich er-
scheint, so ist doch durch frihes Erkennen
von beginnenden Tumorbildungen der bes-
te heutige Ansatz fur eine Verbesserung der
Lebensqualitdt durch gezielte Vorsorge-
maflhahmen gegeben. Dies macht einen
Gentest bei kinisch gesichertem Verdacht
auf ein von Hippel-Lindau Syndrom heute
zu einem grundsatzlich sehr sinnvollen
Test. Wegen der oben aufgeflhrten Kom-
plexizitat des Sachzusammenhénge
(Interpretation des Testergebnisses) er-
scheint eine genetische Beratung als sehr
sinnvoll. Hier kdnnen die einzelnen oben
angesprochenen Punkte, wie Testindikati-
on, Eindeutigkeit des Testes,
Testinterpretation etc. geklart werden.

PD Dr. med. H. Jochen Decker, Med. Direktor, Geschaftsfihrer Bioscientia Institut,
Konrad-Adenauer Strasse 17, 55218 Ingelheim, Tel. 06132 781 133, Fax 06132 781 262

decker.jochen@bioscientia|

Worterbuch

Basenpaare: die zwei komplementaren,
stickstoffreichen Molekdle, die von schwa-
chen chemischen Bindungen
zusammengehaltenen werden. Zwei Stran-
ge der DNS werden in der Form einer
doppelten Spirale (Doppelhelix) von den
Bindungen zwischen ihren Basenpaaren
zusammengehalten. (siehe auch: chemi-
sche Base)

Gen: Einheit der Vererbung; eine aktive Un-
tereinheit der DNS. Jedes von den 35.000
bis 80.000 Genen des Kdorpers enthalt den
Code fir ein bestimmtes Produkt, norma-
lerweise ein Eiweild wie z.B. ein Enzym oder
ein Struktureiweild (Zellwand etc.)

hereditare / erbliche Mutation: eine Ge-
nanderung in den Fortpflanzungszellen (Ei
oder Sperma) des Korpers, die in die DNS
von jeder Zelle im Korper des Nachfahren
vorkommen kann. Diese Veradnderung wird
auch Keimbahn Mutation genannt. (siehe:
erworbene Mutationen).

Mutation: eine Anderung in der Anzahl,
Anordnung oder in der molekularen Se-
guenz von Genen.

Pranatale Diagnostik: Untersuchungen f6-
taler Zellen aus der Amnionflissigkeit, aus
der primitiven Plazenta (Chorion) oder aus
Nabel schnurblut zur Uberpriifung biochemi-
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scher, chromosomaler oder molekulargene-
tischer Veranderungen im Foten.

Somatische / Erworbene Mutationen:
Genanderungen, die innerhalb einzelner
Zellen entstehen und sich wéhrend eines

Menschenlebens anh&ufen. Diese werden
auch somatische Mutationen genannt.
(siehe: erbliche Mutation)

Wir machen uns bekannt!

»Sie denken wohl, sie missen gleich ster-
ben.”

Auch wenn dies nicht der chronologisch
richtige Anfang unserer VHL-Geschichte
war, so zeigt dies wohl, wie viele Verwirrun-
gen mit der Krankheit einhergehen, die
sicher vielen von lIhnen mehr als bekannt
vorkommen. Und so erging es auch mir,
Mirko Sennewald, heute 27 Jahre, Student
der Politikwissenschaft, Philosophie und
Publizistik in Dresden.

Doch zurick: wie bei jedem Anfang stand
auch da die Frage: erst die Henne oder das
Ei. Bei mir waren es konkret 1996 starke
Ruckenschmerzen, die mit Physiotherapie,
Orthopadie und freilich Schmerzmitteln be-
kampft wurden. Als es so schlimm wurde,
dass ich kaum noch gehen konnte, wurde
schlieBBlich doch eine MRT-Untersuchung
durchgefuhrt. Der entdeckte Tumor war
nicht nur Ursache meiner Schmerzen, son-
dern wurde auch als Héamangiom
identifiziert. Der betreuende Radiologe ord-
nete sofort weitere MRT von Kopf und
restlicher Wirbelsaule an. Der im Kleinhirn
sitzende weitere Tumor liel3 ihn dann folge-
richtig auf VHL schlieBen. Das war meine

und mithin spater auch Muttis eigentliche
Rettung.

Die empfohlene sofortige OP wurde dann
erstmal zur Achterbahnfahrt, die mit schwe-
ren Ruckenschmerzen und
Lahmungserscheinungen im rechten Bein
besondere Kraftanstrengungen abverlangte.
Da in Dresden seinerzeit nur zwei Neurochi-
rurgen verfugbar waren, davon einer im
Urlaub, wurde ich hernach mit ,Sie denken
wohl, sie muissen gleich sterben“ in der
Schmerzsprechstunde empfangen. Mit eini-
gen beruhigenden Worten und der Aussicht,
einen OP-Termin per Telefon zu ergattern,
wurde ich wieder entlassen. Gut, sterben
muf} also ich nicht, allerdings hatte ich dies
auch so noch gar nicht gesehen. Dank ei-
gener Bemuhungen konnte ich in Gorlitz bei
einen uns bekannten Neurochirurgen, Prof.
Schaps, rasch einen OP-Termin bekom-
men. Die OP lief glatt, allerdings konnte der
Tumor nicht vollstandig entfernt werden,
aber die Schmerzen waren gelindert. Eine
Woche danach bekam ich einen Anruf aus
Dresden, ich konne nun bald zur OP. Mit
ziemlicher Wabhrscheinlichkeit héatte ich
schon fir den Hinweg einen Rollstuhl ge-
braucht. Dank der Bemuihungen meiner
Freundin wurden wir im Internet auf Prof.
Neumann in Freiburg aufmerksam. Das dort
veroffentlichte VHL-Handbuch wurde von
nun an zu einer grof3en Hilfe fur mich, die
Familie und die Hausarztin.

Die Routinekontrollen begannen und schon
ein halbes Jahr spater wurde auch der Tu-
mor im Kleinhirn entfernt. Eine weitere OP
des Ruckenmarktumors - nach Ruckspra-
che mit Prof. Neumann - folgte zwei Jahre
danach wieder in Gorlitz. Dank der friihzei-
tigen Erkennung der Krankheit und den
regelmafigen Kontrollen lebe ich heute
kaum mit Einschrénkungen. Doch schon vor
der Erkennung der Krankheit spirte ich in
mir, dass Leben mehr sein misse, als nur-
da-sein und sich abfinden mit dem Gege-
benen. Folglich engagierte ich mich fur
meine Band, mein Festival und meine Par-
tei. Zugegeben: durchaus divergierende
Interessen, aber gerade Probleme erken-
nen, lésen und fur eine Vielzahl von
Menschen zugéanglich machen, das wurde



fur mich zum Lebensinhalt. Andere Men-
schen begeistern und mitreiBen, auch
i(lhnen zu zeigen, dass es sich trotz der
(vielbeschworenen) aussichtslosen Lage
lohnt, etwas fur andere zu meistern, das ist
mir bis heute wichtig.

Nun aber Muttis Geschichte:

Mein Name ist Monika Sennewald. Ich bin
48 Jahre, seit 27 Jahren verheiratet und
habe zwei Kinder, wovon nachweislich Mir-
ko auch VHL-Betroffener ist. Ich wohne in
Freiberg in Sachsen und bin hier an der
Technischen Universitat als Personal-
kostensachbearbeiterin tatig.

Ich bin seit 1993 wegen Zysten im Bauch-
raum, speziell an den Nieren und an der
Bauchspeicheldrise in Behandlung. Es
wurden die jahrlichen MRT-Untersuchungen
durchgefuihrt, wobei die Kontrolluntersu-
chung im Sommer 1999 ziemliche
Unklarheiten bei den Radiologen hinterlief3.
Ein ,unbekannter Entzindungsherd“ im
Korper wurde vermutet und man stellte mich
so ziemlich auf dem Kopf. Untersuchungen,
wie Herzechokardiogramm, Thorax-
Rontgen, Magenspiegelung, Vorstellung bei
der Frauenarztin, fihrten zu keinem nach-
weislich befriedigenden Ergebnis. Nachdem
die Arzte ziemlich ratlos waren, nahm ich
mein Geschick selbst in die Hand und horte
auf Mirko, der meinte, ,stelle dich doch mal
meinem Radiologen in Dresden vor. Viel-
leicht hast du auch diese Erbkrankheit®. Dr.
Dalicho lieferte nach Auswertung aller vor-
handenen Aufnahmen einen fir mich
eigentlich ziemlich niederschmetternden Be-
fund. Tumore an beiden Nieren, viele
Zysten an der Bauchspeicheldrise und den
Hinweis, mdglichst baldige Operationen der
Nierentumore durchfuhren zu lassen.

In der Zwischenzeit hatte Mirko mit Prof.
Neumann in Freiburg einen Termin zwecks
Routine-Untersuchung ausgemacht und so
fuhren wir beide nach Freiburg. Jetzt erfolg-
te der Check, den ja jeder Betroffene kennt.
Zunachst wurden unsere Augen von Prof.
Schmidt kontrolliert und bei Mirko in einem
Auge und bei mir in beiden Augen Mikroan-
giome festgestellt, die sofort gelasert
wurden. Die MRT Untersuchungen ergaben
bei mir multiple Nierenkarzinome beidseits,
ein Hamangioblastom im Bereich des 4
Ventrikels und multiple Pankreaszysten.
Dank der Erfahrungen von Prof. Neumann
bei der Erforschung dieser Erkrankung be-
sprachen wir die nachsten Schritte mit den
oparativen Eingriffen, auf die ich mich zwei
Lebensjahre einstellen muf3te.

Im Oktober 1999 wurde in Freiburg die erste
Operation durchgefuihrt. Dabei wurden aus
der linken Niere sechs Nierenzellkarzinome
sowie aus der Nebenniere unter Erhaltung
des normalen Parenchyms das Phéaochro-
mozytom entfernt. Im April 2000 erfolgte bei
Frau Dr. Van Velthoven die OP von einem
Hamangioblastom im Kleinhirn und einem
im  Spinalkanal.  Nach aufgetretenen
Schmerzen im Bereich des Ischiasnerves
mit Ausstrahlung in das linke Bein und dar-
auf folgender MRT-Untersuchung, wurde im
Bereich der Lendenwirbelsaule ein Haman-
gioblastom festgestellt, welches von Frau
Dr. Van Velhoven im September 2000 ope-
riert wurde. Im Februar 2001 erfolgte wieder
in Freiburg die organerhaltende Resektion
von 4 Nierenzellkarzinomen der rechten
Niere. Dank der Erfahrungen und der Kunst
der Operateure wurden alle Operationen
organerhaltend durchgefihrt.

Bei den durchgefuihrten Operationen war
ich in Freiburg nie allein. Meine Familie,
Ehemann, Schwiegereltern und meine
Freundin gaben mir durch ihre Anwesenheit
die nétige Kraft, die Angst vor den OP’s so
gering wie moglich zu halten. Dafur bin ich
sehr dankbar.

Nach den einzelnen OP’s erholte ich mich in
Form von Anschlussheilbehandlungen, oh-
ne dalR ich Probleme mit meiner
Krankenkasse hatte. Ich muR3 jedoch sagen,
dafd ich privat krankenversichert bin und ich
mir winschen wirde, dal3 alle Kranken
gleich behandelt werden. Auch war ich zwi-
schen den Operationen in Form von
Wiedereingliederungen stundenweise arbei-
ten. Auf Antrag wurden mir vom Amt far
Familie und Soziales in Chemnitz ab dem
01.07.2000 80 % Behinderung und ab dem
03.07.2000 100% Behinderung zuerkannt.



Nun aber noch nicht genug. Geerbt habe
ich von meiner Mutti Stammvarikosis beid-
seits. Die Krampfadern wurden an beiden
Beinen 1987 und 1988 bereits operiert. Nun
ist es so schlimm, daf3 bereits zwei weitere
Operationen diesbezlglich anstehen. Aber
nach all dem Erlebten, bin ich auch hier gu-
ten Mutes, es bald Gberstanden zu haben.
Allgemein zu unserer Familie. Meine Mutter
verstarb 1996 im Alter von 68 Jahren an
Nierenkrebs und jahrelangen unbekannten
Schmerzen im Schulterbereich, die vermut-
lich von einem Tumor im Kleinhirn
ausgingen. Nach erfolgter Auswertung ihrer
Rontgenbilder geht man auch hier davon
aus, daf3 sie VHL-Betroffene war. Ihre Mut-
ter wiederum starb 35-jghrig an einer
dazumal unbekannten Erkrankung... Glick-
licherweise ist mein Bruder (43), nach MRT-
Untersuchungen nicht VHL-betroffen.

Dank der fruhzeitigen Erkennung der
Krankheit und den regelmafigen Kontrollen

lebe ich heute kaum mit Einschrankungen.
Dabei ist es fur unsere innere Beruhigung
besonders wichtig zu wissen, daf3 man in
Freiburg in den besten Handen ist. Aul3er-
dem ist die grol3e moralische Unterstitzung
durch die Familie und durch Freunde.

Wer noch spezielle Informationen mdchte,
kann sich mit mir gern unter der Tel.
Nr.03731/768874 oder per e-mail: senne-
wal@orion.hrz.tu-freiberg.de in Verbindung
setzen. Wir kdnnen uns aber auch im per-
sonlichen Gesprach zur
Informationsveranstaltung in Berlin vom 26.-
28.10.2001 kennenlernen.

Meine Adresse ist: Monika Sennewald, Ziol-
kowskistr. 37, 09599 Freiberg

Herzliche Grifl3e aus Freiberg von Moni und
aus Dresden von Mirko
sennewald@web.de| oder Tel.: 0351-
8027595, Post: Louise

Aktuelles aus dem Verein

Unser Chat findet weiterhin zweimal monat-
lich statt, jeden ersten und dritten Sonntag
des Monats. Allerdings haben wir aufgrund
der andauernden und immer gréRer wer-
denden Probleme mit unserem Chatroom
bei yahoogroups (ehemals egroups.com)
den Chatroom gewechselt. Wir haben uns
als alternative einen kostenlosen Chatroom
bei ,mainchat.de" angelegt. Man gelangt zu
diesem Chatroom, indem man entweder in
seinem Browser
http://www.hippel-lindau.de/chat oder
http://vhl.mainchat.de eingibt.

Wer zum ersten Mal in diesen Chatroom
mochte, meldet sich an, indem er auf ,neu
anmelden” klickt. FlUr die Anmeldung wer-
den der Name, ein Nick-Name (= Name der
im Chat auftaucht), ein Passwort und eine
Emailadresse bendtigt. AnschlieRend wird
der Zugang sofort freigeschaltet und man
kann direkt zum Chat wechseln. Wichtig ist
noch, das wir nicht den Raum ,Lobby" be-

nutzen, sondern den Raum ,Hippel-Lindau-
Chat”. Ihr konnt innerhalb des Chats jeder-
zeit in diesen Raum wechseln (unten links
gibt es die Auswabhlleiste). Die Anmeldung
fur diesen Chat ist sehr einfach und unkom-
pliziert.

Fur die Monate September — November
sind es folgende Termine geplant: 02. und
15. September (kein Chat am 30. Septem-
ber), 07. und 21. Oktober sowie 04. und 18.
November. Der Chat beginnt in den Som-
mermonaten um 21 Uhr. Ab 07. Oktober
beginnt der Chat bereits wieder ab 20.00
Uhr.

Unseren Newsletter tber vhl-
de@egroups.com bleibt aber weiterhin be-
stehen.

Sollte dazu jemand Fragen haben, so kann
er sich gerne an Gerhard Alsmeier
(g.alsmeier@hippel-lindau.de) oder Andre-
as Beisel (info@andreasbeisel.com)
wenden.

Impressum: Zuschriften an Gerhard Alsmeier, Kleehof 11, 49716 Meppen @ 05931-929552
email: g.alsmeier@hippel-lindau.de| Internet: http://www.hippel-lindau.de]
Bankverbindung: Commerzbank Meppen, Konto-Nr.: 5799788, BLZ: 266 400 49
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