PRAXIS SELTENE ERKRANKUNGEN A BIS Z

Fibrodysplasia
Ossificans Progressiva

FOP ist extrem selten. Weniger als eine von einer Millionen Personen
erkrankt daran. Bei Betroffenen verwandelt sich unaufhaltsam immer
mehr Muskel- und Bindegewebe in Knochen.

Geburt
scheint noch alles

ei der

normal zu sein,

nur die groflen
Zehen sind fast immer ver-
kiirzt und verdreht. Doch
bereits in den ersten Lebens-
jahren macht sich die Krank-
heit bemerkbar. Betroffene

erleiden zunichst vor allem

im Riicken- und Nackenbe-
reich schmerzhafte, entziind-
liche Schwellungen, die sich
nach einigen Tagen bis Wo-
chen wieder zuriickbilden. In
vielen Fillen allerdings hat
sich dann das Muskelgewebe
in Knochen umgewandelt.
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Progredienter Verlauf Nicht
nur Muskeln sind betroffen,
sondern auch Bindegewebe,
Sehnen, Biander, Faszien und
Apoenurosen (flichige Sehnen-
platten) konnen zu Knochen
werden. Typischerweise beginnt
die Krankheit im Schulter- und
Nackenbereich und breitet sich

von dort iiber den Rumpf zu
den Beinen und zu den Glie-
dmaflen hin aus. Dabei treten
die als ,Flare-ups“ bezeichne-
ten Schwellungen einerseits
spontan auf, andererseits wer-
den sie durch Verletzungen ge-
triggert. Dazu gehdren stumpfe
Traumata wie Prellungen nach
Zusammenst6f8en oder Stiirzen,
intramuskuldre Injektionen fiir
Impfungen sowie virale Infekte.
Durch die Bildung des zusitz-
lichen heterotropen Knochens
entsteht eine Art unbeweglicher
Panzer, der zunehmend einge-
schriankt. Dabei konnen die
Geschwindigkeit und auch das
rdumliche Muster der Ausbrei-
tung individuell variieren. Mit
rund 20 Jahren sind die meisten
Betroffenen jedoch auf einen
Rollstuhl und permanente Be-
treuung und Unterstiitzung an-
gewiesen.

Neben den groflen Zehen sind
bei vielen Patienten auflerdem
die Daumen verkiirzt. Nicht sel-
ten sind auch Fehlbildungen an
den Halswirbelkorpern. Schwie-
rig wird es, wenn sich das Kie-
fergelenk nicht mehr bewegen
lasst, weil dann die Gefahr einer
Mangelernihrung besteht. Kom-
plikationen entstehen vor allem
durch die zunehmende Unbe-
weglichkeit des Brustkorbs, die
eine verminderte Beluftung der
Lunge und in der Folge Lungen-
entziindungen nach sich zieht.
Die durchschnittliche Lebenser-
wartung von Patienten mit FOP
betrégt etwa 40 Jahre.



BEHANDLUNG

Eine ursachliche Therapie
existiert bislang nicht.
Doch aufgrund der Fort-
schritte in der Erforschung
der Krankheit besteht
Hoffnung, dass sich dies

in Zukunft andern kénnte.
Derzeit lauft eine klinische
Studie der Phase Il mit
einem Wirkstoff, der in
Mausmodellen der FOP
die Krankheit positiv be-
einflusst hat.

Akute Flare-ups werden
mit hochdosierten Korti-
kosteroiden behandelt, um
die Entzindungen einzu-
dammen. Essenziell ist es,
jede Form von Verletzung,
sei es im taglichen Leben,
sei es beim Arzt, etwa
durch intramuskulare In-
jektionen, zu vermeiden.

Ursache Gendefekt Vor etwa
zehn Jahren ist es Wissenschaft-
lern gelungen die Ursache der
FOP zu identifizieren: Es ist
eine Mutation im Gen ACVRI1
auf dem langen Arm des Chro-
mosoms 2. Durch sie wird
an einer bestimmten Stelle in
dem Activin-Rezeptor Typ 1A
eine falsche Aminosdure - ein
Histidin statt eines Arginins
- eingebaut. Diese Mutation
konnte in allen Patienten mit
klassischer FOP nachgewiesen
werden. Bei ganz seltenen nicht
klassischen Verldufen wurden
andere Mutationen, aber eben-
falls im gleichen Bereich des
Proteins, gefunden.

Bei dem betroffenen Protein
handelt es sich um einen Re-
zeptor fiir das Bone Morphoge-
netic Protein (BMP) Typ 1, der
unter anderem im Skelettmus-
kel vorkommt. Beide, BMP und
Rezeptor, sind an der embryo-
nalen Entwicklung des Skeletts

beteiligt. Nachdem diese abge-
schlossen ist, wird der Rezeptor
normalerweise abgeschaltet,
sodass kein weiterer Knochen
entsteht. Genau dieses dauer-
hafte Abschalten jedoch scheint
durch die Mutation bei Pati-
enten mit FOP nicht mehr zu
funktionieren - es bildet sich
immer wieder neuer Knochen.
Zahlreiche Erkenntnisse wei-
sen zudem darauf hin, dass das
angeborene Immunsystem in
einer noch nicht naher verstan-
denen Weise an der Erkran-
kung beteiligt ist.

Diagnose Aufgrund der extre-
men Seltenheit der FOP erhal-
ten fast alle Patienten zunéchst
eine Fehldiagnose. Meist wer-
den die Symptome zunéchst fiir
eine aggressive Form der juve-
nilen Fibromatose, Lympho-
deme oder Sarcome gehalten.
Dies stellt vor allem deshalb
ein Problem dar, weil vielfach
diagnostische Biopsien ent-
nommen werden, die ihrerseits
das Gewebe verletzten und zur
Entstehung von weiterem Kno-
chen fithren. Versuche, das ver-
anderte Gewebe chirurgisch zu
entfernen, fithren zu zusitzli-
cher Verschlechterung.

Die Diagnose wird klinisch und
mithilfe von Roéntgenaufnah-
men gestellt. Mittlerweile ist
auch eine genetische Analyse
verfiigbar.

Epidemiologie Die FOP ist
unabhingig von Geschlecht,
Rasse, ethnischem Hintergrund
und geografischer Lage. In aller
Regel treten die Mutation und
damit die Erkrankung spon-
tan auf. In Einzelfdllen wurde
ein autosomal-dominanter
Erbgang beschrieben. Da die
Krankheit jedoch so schwer
verlduft, haben Betroffene fast
nie Kinder. M

Dr. Anne Benckendorff,
Medizinjournalistin

NEU!

JETZT BEVORRATEN!

o P
"GMEGA

PHARMA

JUNGLE
FORMULA
&Y

sAZARON [T

P NATURAL S COMPL IXTREME
| hersch S sebensohi e

> K |
sektenschutz-

JUNGLE FORMULA BY AZARON®:
DER INSEKTENSCHUTZ IHRER
WAHL FUR EINE ERFOLGREICHE
REPELLENT-SAISON

» Empfehlen Sie Komplettschutz mit Jungle Formula by
AZARON® COMPLETE: bis zu 6 Std. gegen Miicken -
auch wirksam gegen Zecken und Tigermoskitos

» Beraten Sie individuell: fiir die ganze Familie und
fiir jede Region das passende Produkt

» Vertrauen Sie der Erfolgsmarke AZARON®:
Auch Jungle Formula ist apothekenexklusiv
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INSECT REPELLENT FACTOR

Der einzigartige IRF® Stichschutz-Faktor fiir eine schnelle
und gezielte Beratung: www.jungle-formula.de/fachkreise

Biozidprodukte vorsichtig verwenden. Vor Gebrauch stets Etikett
und Produktinformationen lesen.



