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Im ersten Newsletter 2024:

Seltene Erkrankung, Vorstellung der Pri-
maren Hyperoxalurie.

Von Alnylam Pharmaceuticals

Seltene Erkrankungen: Was ist Primare Hy-
peroxalurie Typ 1 (PH1)?

Die primare Hyperoxalurie Typ 1 (PH1) ist
eine seltene Erbkrankheit, die zur Uberpro-
duktion von Oxalat fuhrt. Diese Oxalat-Salze
sind vielleicht einigen Menschen bekannt, die
schon mal Probleme mit Nierensteinen hat-
ten. Der breiten Bevdlkerung sind sie gross-
teils unbekannt. Oxalat ist ein Abfallprodukt
des Stoffwechsels, und kommt normaler-
weise nur in geringen Mengen im Korper vor
und wird unverarbeitet Uber den Urin ausge-
schieden. Bei PH1 bildet die Leber zu viel O-
xalat, so dass die Nieren es am Ende nicht
mehr schnell genug ausscheiden. Dieses
Uberschussige Oxalat kann Kristalle bilden,
die sich in den Nieren und anderen Organen
ablagern und zu schweren Komplikationen
bis hin zum Tod fuhren kénnen. Die Krank-
heit ist nicht einfach zu erkennen und es ver-
gehen oft Jahre bis beim Erwachsenen eine
Diagnose vorliegt. Im Schnitt dauert es 5,5
Jahre bis man Gewissheit Uber die Ursache
seines Leidens hat. Deshalb besteht zum
Zeitpunkt der PH1-Diagnose bereits haufig
ein irreversibler Nierenschaden. Aufgrund
des fortschreitenden Verlaufs der Erkran-
kung sind eine fruhzeitige Diagnose und Be-
handlung der PH1 entscheidend.

Bei Eintritt ins Erwachsenenalter (18 Jahre)
ist die Krankheit in 20 % der Falle, bis zur 4.
Lebensdekade in 50 % der Falle und bis zum
Alter von 60 Jahren ist die Krankheit in fast
allen Fallen bis zum Nierenversagen im
Endstadium fortgeschritten. Alle Patientin-
nen sind dann dialysepflichtig.
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Symptome erkennen: Das haufigste Anzei-
chen einer PH1 sind Nierensteine, die sich
aufgrund der Oxalatiberproduktion der Le-
ber bilden. Anzeichen fir Nierensteine sind
beispielsweise: Schmerzen in der Seite,
Schmerzen beim Wasserlassen und/oder
Blut im Urin, Harnwegsinfektionen und Aus-
scheiden von Steinen mit dem Urin.

Auch andere Organe betroffen: Mit der Ab-
nahme der Nierenfunktion kdnnen die Nieren
das Oxalat nicht mehr in ausreichendem
MalRe ausscheiden: es breitet sich dann im
Korper aus und bildet an verschiedenen Stel-
len Kristalle. Man spricht von einer "systemi-
schen Oxalose". Dort, wo sie sich ablagern,
konnen Kristalle Schaden hervorrufen. Da-
von kénnen verschiedene Organe wie Au-
gen, Haut, Herz und auch die Knochen be-
troffen sein.

Sichere Diagnose durch Gentest: Die Diag-
nose erfolgt in der Regel durch eine Kombi-
nation aus klinischer Bewertung, biochemi-
schen Tests und genetischer Analyse. Eine
genaue Anamnese, einschliel3lich der Fami-
lienanamnese, kann den Verdacht auf PH1
erharten. Biochemische Tests wie die Mes-
sung des Oxalatgehalts im Urin und Blut kon-
nen erhohte Werte zeigen. Eine genetische
Analyse kann eine definitive Diagnose lie-
fern.

Oxalatreiche Lebensmittel meiden: Die Be-
handlung von PH1 zielt darauf ab, die Bil-
dung und Ablagerung von Oxalatkristallen zu



reduzieren, den Fortschritt der Erkrankung zu
verlangsamen und Komplikationen zu verhin-
dern. Eine wichtige Mal3nahme besteht darin,
die Oxalatzufuhr Gber die Ernahrung zu be-
grenzen.

Patienten mussen oxalatreiche Lebensmittel
wie Spinat, Rhabarber, Schokolade und Tee
meiden. Flussigkeitszufuhr und ausrei-
chende Hydratation sind extrem wichtig, um
die Konzentration von Oxalat im Urin zu ver-
ringern. Zusatzlich konnen spezifische Medi-
kamente verabreicht werden, die darauf ab-
zielen, die Oxalatproduktion zu reduzieren. In
schweren Fallen von PH1 kann eine Leber-
und auch Nierentransplantation in Betracht
gezogen werden. Eine funktionierende Leber
mit ausreichender Enzymaktivitat-Aktivitat
reduziert die UbermafRige Produktion von O-
xalat. Eine lebenslange Uberwachung und
Betreuung sind entscheidend flr PatientIn-

nen mit PH1. RegelmaRige Kontrolluntersu-
chungen, einschliellich Urin- und Bluttests
sind nétig um mogliche Komplikationen frih
zeitig zu erkennen. Eine enge Zusammenar-
beit mit Facharztinnen fur Stoffwechselkrank-
heiten und Nephrologlnnen ist wichtig, um
die Behandlung zu optimieren. Es ist auch
wichtig, dass Patientinnen und ihre Familien
Uber die Erkrankung informiert werden, um
die Einhaltung einer oxalatarmen Ernahrung
und einer ausreichenden Flussigkeitszufuhr
zu gewahrleisten.

Selbsthilfegruppen koénnen eine wertvolle
Ressource sein, um Informationen, emotio-
nalen Beistand und Erfahrungsaustausch an-
zubieten.

Weitere Informationen und Ratgeber auf
www.LebenmitPH1.ch, ULRICH SCHULZ
hat recherchiert

ERKENNEN SIE DIE ANZEICHEN EINER PH1? STENE

Fur eine frithzeitige Diagnose ist bei klinischem Verdacht
eine griindliche Untersuchung erforderlich'?

chronische Nierenerkrankung

Ausscheiden von Nierensteinen

im Séauglingsalter %

Bei Verdacht auf PH1
sollten Sie den
24-Stunden-Urin
untersuchen und einen
Gentest veranlassen

Eine tagliche Ausscheidung
im Urin oberhalb des oberen
Grenzwerts von 45 mg /

24 Stunden (0,5 mmol /

1,73 m?) ist ein biochemi-
scher Indikator fiir PH13#

Zur Bestatigung der
Diagnose PH1 ist ein
Gentest empfohlen®

Auf den starken
Verdacht sollte eine
rasche Diagnose
folgen, damit frithzeitig
im Krankheitsverlauf
mit dem Management
und potenziellen
Behandlungen
begonnen werden
kann.
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