LEBEN MIT PRIMARER HYPEROXALUR

Dieser Leitfaden soll Thnen und Ihrem Kind beim taglichen Umgang
mit der primadren Hyperoxalurie Typ 1 (PH1) helfen.




HINTERGRUNDWISSEN ZU PH1

Die Grundlagen

Ganz gleich, ob Ihr Kind die Diagnose erst seit gestern oder schon seit vielen Jahren hat:
das Grundlagenwissen zu PH1 ist wichtig.

PH1 ist eine seltene, rezessiv vererbte Krankheit. Vererbt bedeutet, dass sie in Familien von einer Generation zur nachsten
weitergegeben wird. Rezessiv bedeutet, dass sowohl Mutter als auch Vater das mutierte (veranderte) Gen an das Kind vererbt
haben, das an PH1 erkrankt ist.

Bei der primaren Hyperoxalurie Typ 1 entsteht in der Leber zu viel vom Abfallstoff Oxalat. In der gesunden Leber kommt Oxalat
nur in geringen Mengen vor, wird vom Korper nicht verarbeitet und Uber die Nieren ausgeschieden. Bei PH1 produziert die
Leber jedoch zu viel Oxalat, was dazu fihrt, dass sich in den Nieren Kristalle bilden und diese nach und nach schadigen. Man
spricht dann von einer progressiven Erkrankung: die Schadigung der Nieren setzt sich standig fort und wird immer schlimmer,
auch wenn die Symptome nicht immer spirbar sind.

Kristalle konnen auf unterschiedlichen Wegen Schiden verursachen:

1. Wenn sie verklumpen,
entstehen Nierensteine.

2. Wenn sie sich in den Nieren anreichern,
flihren sie zu deren Schadigung
(Nephrokalzinose genannt).

Im Laufe der Zeit kann sich Oxalat auch
weiter ausbreiten und Kristalle in anderen
Korperteilen bilden (systemische Oxalose).

Konnten noch weitere Familienmitglieder PH1 haben?
@@ Da es sich bei der primaren Hyperoxalurie Typ 1 um eine Erbkrankheit handelt, sollten auch weitere

iv:@ Familienmitglieder - insbesondere Geschwister - untersucht werden, wenn bei einem Kind die Diagnose

PH1 durch einen Gentest bestatigt wurde. Lassen Sie sich ggf. dazu arztlich beraten, ob und wer in der
Familie genetisch untersucht werden sollte.



Zelgen Sie Ihrem Kind, was be1 PH1 passiert ::::::::::::::iiiiiiiii

PHI1 beginnt in der Leber, kann aber die Nieren
schadigen
1. Die Leber stellt zu viel Oxalat her, das der Koérper nicht
verwenden kann.
2. Der Korper transportiert das Oxalat in die Nieren und O
versucht, es so loszuwerden.
3. Aber das Oxalat kann Kristalle bilden, die sich dann
anreichern und die Nieren schadigen. Nach einer Weile
kénnen die Nieren nicht mehr richtig arbeiten.

Mochten Sie mehr Informationen?

Unter LebenMitPH1.de konnen Sie sich ,Was bei PH1
passiert‘ ansehen und mehr tber die wissenschaftlichen
Grundlagen der Krankheit erfahren.




UMGANG MIT PH1

Zusammenarbeit mit dem medizinischen Team

Manchmal wird Ihnen der Umgang mit PH1 vielleicht zu viel, aber Sie
sind nicht allein. Das medizinische Team lhres Kindes hilft Ihnen, die

anstehenden Herausforderungen zu meistern. WV,

Je nach Verlauf der PH1 wird eine Kindernephrologin / ein
Kindernephrologe einen individuellen Behandlungsplan erstellen.

Es gibt verschiedene Moglichkeiten, den Verlauf der PH1 zu verfolgen und
auf mogliche Nierenschaden zu achten. Wie haufig die entsprechenden
Untersuchungen erfolgen, hangt vom jeweiligen Behandlungsplan ab. Einige
der wichtigen Begriffe, die Sie dazu wahrscheinlich héren werden, finden Sie
hier kurz erklart:

BEGRIFF ERKLARUNG

NIERENFUNKTIONS- Untersuchung, die zeigt, wie gut die Nieren Abfallstoffe aus dem Blut
TEST IM BLUT filtern
NIEREN Eine Nierentransplantation ist eine Operation, bei der eine Spender-
) niere einer Person ohne PH1 entnommen und einer Person mit PH1
TRANSPLANTATION implantiert wird, deren Niere durch die Krankheit geschadigt wurde.
NIEREN- ] : . : :
ULTRASCHALL Bildgebung zum Nachweis und zur Uberwachung von Nierensteinen
LITHOTRIPSIE Zertrimmern der Nierensteine durch Stofswellen von auf3erhalb des

Korpers*®

Eine Lebertransplantation ist eine Operation, bei der eine Spender-
LEBER- leber von einer Person ohne PH1 entnommen und einer Person mit
TRANSPLANTATION PH1 implantiert wird. Eine Lebertransplantation verhindert also, dass
in der Leber weiter zu viel Oxalat produziert wird.

HARNLEITER- UND Einfihren eines sehr diinnen Schlauchs zum Entfernen/Zertrimmern

NIERENENDOSKOPIE von Nierensteinen*
OXALATBESTIMMUNG ' : )
IM URIN Test zur Bestimmung des Oxalatgehalts im Urin

“Welches Verfahren infrage kommt, entscheidet Ihre Arztin / |hr Arzt.

@ MEIN KIND WIRD WEGEN PH1 BEHANDELT VON:

Uberpriifen der Nierenfunktion

Zur Messung der Nierenfunktion wird die geschatzte
glomerulare Filtrationsrate, abgekiirzt als eGFR,
bestimmt. Der eGFR-Wert lhres Kindes beruht auf
der Bestimmung des Kreatinins im Blut. Kreatinin ist
ein Abfallprodukt.

Weil PH1 zu einer chronischen Nierenkrankheit
fUhren kann, ist es wichtig, die eGFR und die
Nierenfunktion regelmaf3ig zu Uberprifen. Die
Stadien der chronischen Nierenkrankheit reichen von
einem geringen Risiko fir Nierensteine (Stadium 1)
bis zum Nierenversagen (Stadium 5).
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Diese Werte beziehen sich darauf, wie viele Milliliter die Nieren pro
Minute filtrieren und werden anhand der Korperflache angepasst.



Sprechen Sie mit Ihrem Kind iiber PH1
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Ist Ihr Kind wissensdurstig?

?- PH1 of a Kind ist eine Zeichentrickserie fiir Kinder mit PH1. Sie

konnen Sie mit lhrem Kind unter LebenMitPH1.de ansehen.




AKTIV WERDEN, VORAUSSCHAUEND HANDELN

Vorbereitung auf das Leben
IThres Kindes mit PH1

Ein disziplinierter Umgang mit PH1 kann die Schadigung der Nieren verlangsamen, aber die Uberproduktion von Oxalat kann
bleibende Schaden verursachen. Wenn die Erkrankung zu weit fortgeschritten ist, muss moglicherweise eine Transplantation erfolgen.

Transplantation — was bedeutet das?

Eine Lebertransplantation ist eine Operation, bei der eine
Spenderleber von einer Person ohne PH1 entnommen und
einer Person mit PH1 implantiert wird.

Eine Lebertransplantation verhindert also, dass in der Leber
weiter zu viel Oxalat produziert wird. Die meisten anderen
MafSnahmen schaffen das nicht.

Da PH1 die Nieren schadigt, kann es ndtig sein, sowohl
Leber als auch Nieren zu ersetzen, entweder gleichzeitig
oder mit zwei Transplantationen. Man spricht dann von
einer kombinierten bzw. sequentiellen Leber-Nieren-
Transplantation.

Eine Transplantation ist eine grof3e Operation, die eine
grundliche Vorbereitung, langfristige Nachsorge und
lebenslange Medikamenteneinnahme erfordert. Fur die
Erholung von einer solchen Operation sollten Sie mit Ihrem
medizinischen Team einen ausfuhrlichen Plan erarbeiten.

Ganz gleich, wie lange Ihr Kind schon mit PH1
lebt: Sie werden immer wieder andere iiber die
Krankheit aufkldren miissen.

Selbst die Mitglieder Ihres medizinischen Teams werden sich zu
Beginn mdglicherweise nicht gut mit PH1 auskennen. Sie selbst
kénnen aber eine wichtige Rolle bei der Aufklarung Uber die
Krankheit spielen. Uberlegen Sie sich eine Kurzbeschreibung der
PH1, die Sie anderen gegenlber verwenden kobnnen. Notieren Sie
Ihre Gedanken dazu doch gleich hier.

WENN ICH ZU PH1 GEFRAGT WERDE, SAGE ICH:




Helfen Sie Ihrem Kind bei der
erfolgreichen Bewaltigung der PH1

Mit einer gut eingespielten Tagesroutine fallt Ihrem Kind der Umgang mit der Krankheit leichter und es bleibt
mehr Raum fUr alles, was Spals macht.

Tipps zum Erkennen von Nierensteinen

e Fragen Sie, ob |hr Kind vor dem Termin etwas Bestimmtes tun Ihr Kind kann lhnen vielleicht nicht immer gut beschreiben, was

soll. es fuhlt, aber Sie konnen oft Symptome erkennen, bevor es selbst
diese anspricht. Denken Sie immer daran, dass Nierensteine oder
Nierenversagen auch moglich sind, wenn Ihr Kind keines dieser
Symptome versplirt. Falls Sie glauben, dass bei lhrem Kind diese
Symptome vorliegen, wenden Sie sich an das kindernephrologische
» Machen Sie eine Liste aller Medikamente, Vitamine und oder urologische Arzteteam lhres Kindes.

anderen Nahrungserganzungsmittel, die Ihr Kind einnimmt.

e Schreiben Sie sich auf, was Sie beim Termin fragen mochten. . .
ANZEICHEN FUR ANZEICHEN FUR
NIERENSTEINE NIERENVERSAGEN

e Notieren Sie sich alle Krankheitszeichen, selbst wenn sie nicht
unbedingt etwas mit PH1 zu tun haben kdnnten.

» Schreiben Sie auf, wie viel Ihr Kind am Tag trinkt und uriniert.

) ) , , Schmerzen in der Seite Wenig oder gar kein Urin
. Beliohnen Sie gesunde Angewohnheiten und feiern Sie oder im Riicken Appetitverlust, Ubelkeit, Erbrechen
kleine Erfolge. Blut im Urin Blisse
» Stellen Sie an der Uhr oder am Handy lhres Kindes Haufiger Drang zum Schwellungen an Handen und
Erinnerungen fur das Wassertrinken ein. ViEEENEEEE FuRen

L . ) Schwierigkeiten beim
e Besorgen Sie eine spezielle Flasche oder ein Armband als Urinieren

Erinnerung an das ausreichende Trinken.

Extreme MUdigkeit und Schwache

» Planen Sie haufige Toilettengange ein.

« Planen Sie im Voraus fur die Ereignisse, die den Méchten Sie mehr Informationen?
routinemaBigen Therapieplan storen konnten (Ferien, Weitere Moglichkeiten, lhr Kind beim Leben mit PH1

Schulausfllige usw.).

zu unterstutzen, finden Sie unter LebenMitPH1.de.




ALLTAG MIT PH1

Kraft schopfen, Unterstiitzung finden

Als Pflegeperson Ihres Kindes mussen Sie auch auf lhre eigene
Gesundheit achten.

Sie sind besonders wichtig fiir die Versorgung

lhres Kindes. Daflir brauchen Sie Zeit, Energie und
Durchhaltevermogen. Aber denken Sie auch daran,
auf sich zu achten. Das bedeutet, dass Sie sich die
Zeit nehmen mussen, um sich gesund zu erndhren,
sich zu bewegen, zu entspannen und auf |hre eigenen
seelischen BedUrfnisse zu achten.

Erweitern Sie Ihren Unterstiitzungskreis

Es ist wichtig, dass alle, mit denen Ihr Kind regelmafig zu tun hat -
wie Babysitter, Lehrer*innen und Trainer*nnen - verstehen, wie sich
PH1 auf den Alltag lhres Kindes auswirkt. Wenn Sie beispielsweise
der Trainerin oder dem Trainer PH1 erklaren, kdnnen diese darauf
achten, dass Ihr Kind genug Wasser trinkt, und haben Verstandnis
fur haufige Toilettengange.

Wir haben ein Formular vorbereitet, das Sie herunterladen und
ausfiillen kbnnen, um andere liber die PH1-Erkrankung lhres Kindes
Zu informieren.

Sie finden es unter LebenMitPH1.de.

O i 1 2?
Indem Sie anderen die besonderen BedUrfnisse lhres Kindes Méchten Sie mehr Informationen

erklaren, erweitern Sie das Netz der informierten Erwachsenen, Unter LebenMitPH1.de kénnen Sie sich die Geschich-
die auf die Gesundheit |hres Kindes achten kdnnen. ten anderer Menschen anhoren, die mit PH1 leben.




Erweitern Sie Ihren Unterstutzungskreis

Hilfreiche Tipps und Unterstitzung bekommen Sie beim medizinischen Fachpersonal, Selbsthilfegruppen und anderen
Menschen, die mit PH1 leben. Die folgenden Anlaufstellen im Internet kdnnen Ihnen helfen, diese zu finden:

Website fiir Menschen mit PH1  www.LebenMitPH1.de

Alnylam hat eine informative Website erstellt - mit Erfahrungsberichten

mit
Hl von Betroffenen, Videos, Tipps und Materialien zum Herunterladen fir alle,
_— die sich Uber PH1 und das Leben mit PH1 informieren mochten.

. ' Selbsthilfe primdre Hyperoxalurie eV.  www.ph-selbsthilfe.de

Die Selbsthilfe primare Hyperoxalurie e. V. (gegriindet September 2005) ist eine Interessen-
vertretung fUr Menschen mit primarer Hyperoxalurie, die das Bewusstsein flir diese seltene
PHsmsm;m ) Stoffwechselerkrankung fordert und fir Betroffene und ihre Familien Informationen bereitstellt.

The Oxalosis & Hyperoxaluria Foundation (OHF)  www.ohf.org

Oxalosis &
Hyperoxaluria Die OHF ist eine Interessenvertretung, die sich fir die Forschung zur Behandlung
Foundation und Heilung aller Formen der Hyperoxalurie einsetzt. Sie unterstitzt Tausende von

STEPPING STONES TO A CURE medizinischen Fachkraften, von PH1 Betroffene und deren Familien.
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Notizen




PH1

Die richtigen Informationen,
ausreichende Unterstiitzung
und eine gesunde Einstellung
konnen Sie motivieren, das
Leben mit PH1 anzupacken.
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