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Gaby M. und ihr Mann verbringen ihre gemeinsame Zeit am liebsten im Garten. lllustrative Fotos: G. Hoffmann

Transthyretin-Amyloidose mit Kardiomyopathie

Unbekannte Herzschwiche
mit vieltaltigen Symptomen

Eine Amyloidose ist eine mogliche Ursache fiir eine Herzschwache (in der medizinischen
Fachsprache auch Herzinsuffizienz genannt), von der viele Menschen vermutlich noch nie
etwas gehort haben. Das heildt aber keineswegs, dass Amyloidosen selten sind. Vielmehr
ist davon auszugehen, dass sie lediglich weniger haufig diagnostiziert werden, weil sie
sich wie ein Chamaleon hinter einem breiten Facher von Symptomen und Symptomkon-
stellationen verbergen konnen. Fur die Diagnosestellung ist daher von Arzten detekti-
vischer Spursinn gefragt. Aber auch herzkranke Menschen, deren Beschwerden sich
unter einer verordneten Therapie nicht bessern, sollten hartnackig bei der
Ursachenforschung mitwirken und ,dranbleiben”.

Gastbeitrag é Pﬁzer

er Begriff Amyloidose steht fiir eine Vielzahl un-
terschiedlicher Erkrankungen, die eines gemein-
sam haben: Durch Ablagerungen von bestimm-
ten Eiweiflen an Organen kann es zu schweren
Funktionsstorungen kommen. Eine der hiufigsten
Amyloidoseformen ist die Transthyretin-Amyloidose
mit Kardiomyopathie (Kurzbezeichnung: ATTR-CM), bei der sich das
Eiweifs Transthyretin zwischen den Herzmuskelzellen ablagert. Das

fihrt zu einer Verdickung der Herzwinde und infolgedessen zu ei-
nem Nachlassen der Herzleistung, die mit einer klinisch relevanten
Herzschwiche einhergeht. Warumsich Transthyretin ablagert, ist bislang
nicht geklart.

Oft sind dltere Menschen von der Erkrankung betroffen, vor allem
Mainner iiber 60 Jahre. Aber auch Frauen sind nicht davor gefeit, wie
die nachstehende Krankengeschichte einer Patientin zeigt:

ATTR-Amyloidose mit Kardiomyopathie -
Eine Patientin berichtet

Im Alter von 54 Jahren wurde bei Gaby M.
eine ATTR-CM diagnostiziert. Die Patientin
erzdhlt, dass sie schon frith Probleme mit
dem Herzen hatte. So wurde sie schon im
Alter von etwas iiber 30 Jahren wegen ihres
damals zu hohen Blutdrucks behandelt. Je-
doch schritten die Herz-
probleme im Verlauf der
Jahre fort und gipfelten 20
Jahre spiter in einem ers-
ten Zusammenbruch. Um
die Ursachen dafiir ndher
abkldren zu lassen, wurde
Gaby M. schlieSlich von
ihrer Hausérztin zum Kar-
diologen iiberwiesen. Der weitere Weg fiihrte
die Patientin zum Herz-MRT ins Kranken-
haus, wo erstmals die Vermutung geduflert
wurde, dass ,eine Amyloidose im Spiel sein
konnte”. Einige Zeit spéter folgte dann in der
Klinik eine Skelettszintigraphie sowie eine
Herzmuskelbiopsie, die die Verdachtsdiag-
nose einer ATTR-CM bestétigten.

»Sucht eine
zweite oder dritte
Meinung - es ist
Hilfe moglich!“

Vor der Diagnose litt Gaby M. immer wieder
unter Kurzatmigkeit und gréfSeren Wasserein-
lagerungen in den Beinen. Dementsprechend
wurden mehrmals ,radikale Entwidsserungen
im Krankenhaus durchgefiihrt, berichtet sie.
»Als dann die Diagnose ATTR-CM feststand,
habe ich gedacht, dass da-
mit alles verbunden sei. Es
war eine Erleichterung, als
ich dann wusste, was fiir
eine Krankheit ich habe‘ so
die Patientin.

Fir die Zukunft wiinscht
sich Gaby M., dass sie trotz
der Amyloidose gemeinsam mit ihrem Mann alt
werden kann. In Bezug aufihre Herzerkrankung
sagt sie: ,Ich mochte jeden ermutigen, der ir-
gendwelche Symptome verspiirt, wo aber der
Hausarzt nicht genau weif3, was er hat: Wen-
det euch weiter, sucht eine zweite oder dritte
Meinung von Kardiologen. Denn es ist wirklich
Hilfe moglich, und je frither, umso besser:

Auf dem Weg zur Diagnose einer (noch)
recht unbekannten Krankheit

Priv.-Doz. Dr. Sebastian Spethmann
Oberarzt in der Kardiologie am
Deutschen Herzzentrum der Charité

Eine Herzschwiche entsteht oft schleichend
und die Symptome sind anfangs hiufig unab-
héngig von der zugrunde liegenden Ursache
gleich: Als Warnhinweise gelten Leistungs-
minderung, Luftnot unter Belastung oder eine
Gewichtszunahme, die meistens durch Was-
sereinlagerungen hervorgerufen wird. ,Diese
Symptome sollten unbedingt drztlich abgeldart
werden. Wichtig ist es dabei, auch an die weni-
gerbekannten Ursachen einer Herzschwéche zu
denken. Dafiirsollteeinmal diegenaue Kranken-
geschichte erfragt werden, um die Krankheits-
symptome und weitere begleitende Erkrankun-
gen zu erfahren, erkldart PD Dr. Sebastian
Spethmann, der sich als Oberarzt in der Kardio-
logie am Deutschen Herzzentrum der Charité
unter anderem mit der Diagnose und Therapie
von Amyloidosen befasst. Da sich das Eiweifs
Transthyretin in verschiedenen Organen abla-

gert, konnen verschiedene Organsysteme wie
das Herz von einer Amyloidose betroffen sein.
,Treten in Kombination mit einer Herzschwé-
che orthopadische Erkrankungen wie ein Kar-
paltunnelsyndrom, eine Verengung des Wir-
belkanals oder Gefiihlsstérungen in den Beinen
mit Kribbeln auf, sollte man unter anderem an
eine Amyloidose denken’, unterstreicht Speth-
mann. Um dieser Erkrankung auf die Spur zu
kommen, werden beim Verdacht grundsétzlich
zuerst ein EKG und ein Herzultraschall, also
eine Echokardiographie, durchgefiihrt. ,Vor
allem mit der Echokardiographie kénnen wir
die Funktion und die Gréfle des Herzens sehr
genau analysieren. Dabei bekommen wir wich-
tige Hinweise, ob eine Herzbeteiligung einer
Amyloidose besteht. Zudem wird eine Labor-
diagnostik gemacht’, fiihrt der Kardiologe aus.
Bestitigt sich der Anfangsverdacht, werden wei-
tere Untersuchungen notwendig. Die Diagnose-
sicherung einer ATTR-Amyloidose erfolgt durch
eine sogenannte Skelettszintigraphie, mit der
die Ablagerungen des EiweifSes Transthyretin
im Herzmuskel sichtbar gemacht werden kon-
nen. Auch eine Biopsie, wie in der Patienten-
geschichte von Gaby M. beschrieben, kann zur
Bestétigung der Diagnose eingesetzt werden.

Viele Herz-Kreislauf-Erkrankungen kénnen
heute sehr gut behandelt werden und auch fiir
die ATTR-CM steht seit einigen Jahren ein spe-
zifisches Medikament zur Verfiigung. Dabei hat
die frithe Diagnose einen hohen Stellenwert,
denn ,je frither wir behandeln, umso besser
konnen wir den Krankheitsverlauf positiv beein-
flussen’, so Spethmann. @
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»Endlich weiB} ich, was ich habe!“

Das Unternehmen Pfizer forscht daflr, dass

. auch Krankheiten, die nicht alltaglich sind,
. mehr Aufmerksamekeit erfahren. Denn sel-
° tene und unterdiagnostizierte Erkrankun-
* genhaben eines gemeinsam: Die Diagnose
- wird haufig erst gestellt, wenn die Krankheit
. schon weit fortgeschritten ist. Dabei kon-
. nen frih erkannte Krankheiten grundsatz-
¢ lich am besten behandelt werden.

. Und noch etwas ist wichtig: Erkrankte wol-
. len wissen, worunter sie leiden. Denn erst
. mitder Diagnose endet fur sie ein Marathon
- aus Untersuchungen, Hoffen, Bangen und
. Warten. ,Gaby M. bringt ihre Erleichterung

. darUber, dass ihre Krankheit nun endlich

einen Namen hat, mit der Schilderung
ihrer Krankengeschichte auf den Punkt”,
sagt Prof. C. Franzen, Medizinischer Leiter
des Bereichs Seltene Erkrankungen bei
Pfizer. ,Fur alle, die mehr wissen mochten,
haben wir die typischen Symptome ei-

L] ner ATTR-CM im Erklarfilm
k.4 Herzschwiache und es wird
! einfach nicht besser? an-
B schaulich auf  YouTube
\ zusammengefasst.”

Zudem bietet die Website www.leben-
mit-amyloidose.de neben Informationen
rund um die Erkrankung, ihre Ursachen,
Diagnose und Behandlung auch zahl-
reiche Tipps flir den Alltag sowie Service-
materialien fur Betroffene und ihre Ange-
horigen. Auch ein Blick auf die Website
www.hilfefuermich.de/amyloidose [ohnt

. sich: Hier sind viele Informationen ver-
. flgbar, die allesamt von einem Experten-
* gremium geprift sind.



