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Erschaffen Sie sich lhre
ertragreiche grine Oase in
lhrem Zuhause oder in lhrer
Praxis

Mehr als nur eine Dekoration:

. Sie wollen das Besondere?

 Sie mochten Ihre eigenen Salate,
Krauter und auch |hr Gemuse

ernten?
e Frisch, reif, ungespritzt und voller
Geschmack?
. Ohne Vorkenntnisse und ganz
ohne grunen Daumen?
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EAROC-Symposium: Familidre Hypercholesterinamie

UNTERDIAGNOSTIZIERT
UND UNTERBEHANDELT

Die Familidre Hypercholesterinimie ist die haufigste genetisch bedingte

Stoffwechselstérung — und gleichzeitig die Erkrankung, die noch immer

am haufigsten undiagnostiziert und unbehandelt bleibt.

EAROC (European Association for Re-
search on Obesity in Childhood) ver-
anstaltete gemeinsam mit dem Oster-
reichischen Akademischen Institut far
Erndhrungsmedizin unter der Leitung
von Univ.-Prof. Dr. Kurt Widhalm von
der Medizinischen Universitdt Wien/Ab-
teilung far Erndhrungsmedizin vom 20.
bis 21. November 2009 im Billrothhaus,
Gesellschaft der Arzte, ein internationa-
les Symposium mit dem Titel , Familial
Hypercholesterolemia — New Aspects of
Diagnosis and Treatment”. Zum zwei-
ten Mal fand in Wien ein Symposium
zum Thema ,Familidre Hypercholeste-
rindmie"” (FH) statt, bei dem namhafte
nationale und internationale Referenten
Uber neue Diagnosemethoden und The-
rapieformen dieser angeborenen Stoff-
wechselstérung referierten. FH wird
durch einen Rezeptordefekt in der Leber
verursacht und fuhrt zu erhdhten Plas-
makonzentrationen an LDL- und Ge-

26 JEM Dezember 2009

samtcholesterin. Als Folge treten, meist
verursacht durch Atherosklerose, ko-
ronare Herzerkrankungen wie Angi-
na Pectoris und friihzeitige Herzinfarkte
auf. Als Highlight dieser Veranstaltung
brachte Carl Djerassi, ,Vater der Pille”
einen beeindruckenden Vortrag tiber die
Entstehung ,seines” Medikamentes.

(g
Ein Rezeptordefekt in der
Leber fiihrt zu erhohten
Plasmakonzentrationen
an LDL- und
Gesamtcholesterin.

Ziel dieses internationalen Experten-
austauschs war es, erneut die Sensibili-
tat unter der Bevolkerung, speziell unter

a Kosteneffektiv: Screening von Kindern Betroffener

den Arzten, fir das haufig auftreten-
de Krankheitsbild (Pravalenz 1:500 Per-
sonen) zu erhdhen und die Friherken-
nung noch stdrker zu etablieren. Dies
kann beispielsweise bereits bei Kindern,
deren Eltern eine Erkrankung der Herz-
kranzgefaBe oder einen Herzinfarkt in
jungen Jahren hatten oder erhéhte Cho-
lesterinwerte aufweisen, erfolgen. Da-
her wurde abermals die Forderung nach
einem praventiv durchgefiihrten routi-
nemdaRigen Screening von Kindern und
Patienten mit frihzeitigen kardiovasku-
laren Erkrankungen (Herzinfarkt oder
Schlaganfall bei Frauen < 65 Jahren und
bei Mannern < 55 Jahren) oder erhdhten
Cholesterinwerten (Gesamtcholesterin >
200 mg/dl; LDL Cholesterin = 130 mg/
dl) laut, das von der American Acade-
my of Pediatrics empfohlen wird. In Os-
terreich hat sich diese kosteneffektivs-
te Strategie zur Diagnose von FH noch
nicht durchsetzen lassen.

Foto: © PhotoAlto(1)

ATHEROSKLEROSEPRAVENTION
BEI KINDERN

Hinsichtlich der Pravention friihzeiti-
ger Atherosklerose bei Kindern und Ju-
gendlichen mit FH sollte ein groReres
Augenmerk auf den systolischen Blut-
druck gelegt werden, da dieser in Sy-
nergie mit Hypercholesterindmie zur
Verdnderung der Halsschlagader-Innen-
haut (Intima) fuhrt. Zur Fritherkennung
von atherosklerotischen Veranderungen
der BlutgefdBe, die symptomlos verlau-
fen, kristallisierte sich die Messung der
Intima-Media-Dicke als glinstige, nicht-
invasive Methode heraus. Diese Ultra-
schallmessung ldsst sich auch bei Kin-
dern problemlos durchftihren.

Dass sich die Forschung hinsichtlich der
fir diese Krankheit verantwortlichen
Gendefekte noch keineswegs am Ende
befindet, zeigte der hollandische Wis-
senschafter Joep Defesche auf. Erst kiirz-
lich wurde ,,IDOL" als potentiell verant-
wortliches Gen fiir FH entdeckt. Bislang
konnten 1.043 Mutationen im LDL Re-
zeptor-Gen identifiziert werden. [Bri-
tish Heart Foundation, 2008]. Aufgrund
der Tatsache, dass sich die Schwere der
Mutationen unterschiedlich auf das kar-
diovaskuldre Risiko im Erwachsenenal-
ter auswirkt, rickt die sogenannte Mu-
tationsdiagnostik immer mehr in den
Vordergrund: Mutation frihzeitig ent-
decken - richtig diagnostizieren — dem-
entsprechend behandeln. Bei friihzeiti-
ger Diagnosestellung ist eine addquate
Therapie der Erkrankung gut méglich.
Der erste Schritt erfolgt anhand einer
Lebensstilmodifikation, die auf einer
fettmodifizierten und cholesterinredu-
zierten Erndhrung ab einem Alter von 2
Jahren basiert. Dabei sollte die Choles-
terinzufuhr unter 300 mg pro Tag liegen
sowie die Fettaufnahme unter 30 % der
Gesamtenergiezufuhr. Diese Empfeh-
lungen konnen realisiert werden, indem
einerseits auf fettarme Varianten von

Milch und Milchprodukten sowie Fleisch
bzw. Wurstsorten (Geflugel, Schinken)
zuriickgegriffen wird und zum ande-
ren, indem tierische Fettquellen gegen
pflanzliche (hochwertige Pflanzendle,
pflanzensterol-angereicherte Margarine,
Sojaprodukte sowie NUsse) ausgetauscht
werden [Gidding SS et al., 2009]. Au-
Berdem empfehlen sich Fischarten wie
Lachs, Makrele und Hering aufgrund ih-
res glinstigen Fettsduremusters zum wo-
chentlichen Verzehr.

Kann die Blutcholesterinkonzentration
mit einer modifizierten Erndhrung, die
mindestens 3 bis 6 Monate eingehalten
werden soll, nicht ausreichend gesenkt
werden, missen Medikamente heran-
gezogen worden. Der holldndische Kin-
derkardiologe Albert Wiegman betonte
diesbeziiglich die Wichtigkeit des frih-
zeitigen Beginns einer medikamentdsen
Behandlung. In Europa sind vorerst fol-
gende Vorgangsweisen gewdhlt wor-
den: Pravastatin bei Kindern ab 8 Jah-
ren bzw. Simvastatin und Atorvastatin
ab 10 Jahren.

NUR 5 % IN BEHANDLUNG

Im Falle einer schweren heterozygo-
ten Form der FH oder einer homozygo-
ten Form, die einen wesentlichen Aspekt
dieses Meetings darstellte, muss gege-
benenfalls schon bei Kindern eine LDL-
Apherese in Betracht gezogen werden.
Je nach LDL-Ausgangswert wird diese
Behandlungsform alle 1 bis 2 Wochen
durchgefithrt. Einheitliche Empfehlun-
gen zur LDL-Apherese-Behandlung im
Bereich der Padiatrie gibt es noch nicht.

Trotz der klaren Empfehlungen zur Di-
agnose und Behandlung wird aufgrund
der mangelnden Bekanntheit der FH
(auch beim medizinischen Personal) nur
ein Bruchteil der Betroffenen erfasst.
Von den geschétzten 4.000 Kindern/Ju-
gendlichen in Osterreich sind laut einer
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durchgefiihrten Befragung im Jahr 2008
nur etwa 200 Kinder und Jugendliche in
Behandlung.

Y

Vor allem in Osterreich ist
noch viel Aufklarungsarbeit
zu dieser genetisch
bedingten Stoffwechsel-
storung notwendig.

Als Hohepunkt dieser Veranstaltung gab
der weltweit bekannte und erfolgrei-
che Wissenschafter Carl Djerassi — Erfin-
der der Anti-Baby-Pille — ein hochklassi-
ges Impulsreferat tiber den langen Weg
von der Idee Ludwig Haberlandt (1921)
bis hin zur Anwendung dieses Verhii-
tungsmittels, dessen ,Geburtstag"” der
15. Oktober 1951 ist. Erst 1960 kam die
erste Anti-Baby-Pille auf den amerikani-
schen Markt. Carl Djerassi gilt als Para-
debeispiel dafur, wie hart und wie lang
ein Wissenschafter arbeiten muss, um
einen Durchbruch zu schaffen.

Am Ende des Symposiums war allen be-
wusst, dass vor allem in Osterreich noch
eine Menge an Aufklarungsarbeit und
Sensibilisierung zu dieser genetisch be-
dingten Stoffwechselstorung geleistet
werden muss. Alle Arzte werden auf-
gefordert, ,Warnsignalen” wie deutlich
erhéhte Cholesterinwerte sowie friihzei-
tige kardiovaskulare Events Beachtung
zu schenken, im Falle , Familidre Hyper-
cholesterindmie” zu diagnostizieren und
folglich friihzeitig mit der Behandlung
zu beginnen.

© OEAIE 2009; Miklautsch M.,
Widhalm K.
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