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Erfahrungsbericht zu einer sehr seltenen Erkrankung: C3-Glomerulopathie

~Das Leben ist fast wieder
normal geworden”

DER NIERENPATIENT 5/2020

Oksana Paulsen ist Mutter eines chronisch nierenkranken Kindes, dessen Nierenschadigung auf eine sehr
seltene Erkrankung zurlickgeht, und fiir die es aktuell keine effektive Therapie gibt: die C3-Glomerulopa-
thie (siehe Kasten S. 26). Hier erzahlt sie ihre Geschichte.

Mein Sohn war 6, als unsere Welt zu-
sammenbrach: Bei einer Routineunter-
suchung wegen hohen Fiebers stellte
unsere Kinderdrztin Makrohdmatu-
rie und Proteinurie fest: Sein Urin sah
wie Cola aus. Nach einem Monat unter
Beobachtung schickte sie uns mit der
Diagnose ,Glomerulonephritis“ in die
Berliner Charité. Dort wurde ein ex-
trem niedriger C3-Komplementwert

festgestellt, was ein Zeichen einer
Poststreptokokken-Glomerulonephritis
sein konnte. In der Tat hatte unser
Sohn ein halbes Jahr zuvor mehre-
re Streptokokkeninfektionen ausge-
standen, woraufhin ihm die Mandeln
entfernt werden mussten. Doch wére
dies der Ausloser gewesen, hitten sich
die Werte irgendwann wieder bessern
miissen. Doch unsere Hoffnung war

vergeblich: Der C3-Wert blieb weiterhin
niedrig. Unser Kind nahm immer mehr
ab, zur Dauermiidigkeit kamen noch
Ubelkeit und Appetitlosigkeit hinzu.
Der Urin sah aus wie aufgeschdumtes
Blut. Mitten in seinem ersten Schuljahr
wurde unser Sohn von einem kernge-
sunden und aufgeweckten Kind zu
einem miiden und hageren Schatten.
Statt Fufdball spielte er nur noch mit
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Lego, statt zum Sport gingen wir nun
regelmafdig zum Arzt.

Die Diagnose

Fast ein halbes Jahr verging, bis wir
die Biopsie-Ergebnisse in den Handen
hielten und das Ausmafs der Zersto-
rung begriffen: massive elektronen-
dichte Ablagerungen des C3-Komple-
ments und weitere begleitende Schi-
den beider Nieren. Die Diagnose lau-
tete C3-Glomerulopathie, oft auch als
membranoproliferative Glomerulone-
phritis (MPGN) bezeichnet. Spater er-
fuhr ich, dass es Oberbegriffe fiir ver-
schiedene Formen sind und dass un-
ser Sohn ausgerechnet die schlimmste
Version hat: Dense Deposit Disease. Die
Ursache liegt im Fehler des angebore-
nen Teils des Immunsystems: Bei ei-
nem Infekt wird bei jedem Menschen
eine sog. Komplementenkaskade in
Gang gesetzt, deren Produkte aggressi-
ve Angriffskomplexe bilden, um Viren
und Bakterien zu bekdmpfen. Sind die

Selbsthilfe bei (36

Die Selbsthilfegruppe fiir komple-
mentvermittelte Erkrankungen e.V. ist
ein Zusammenschluss von Patienten
(und deren Angehdrigen) mit atypi-
schem hamolytisch-urdmischem Syn-
drom (aHUS) und mit membranoproli-
ferativer Glomerulonephritis (MPGN),
auch C3-Glomerulopathie (C3G) oder
Dense Deposit Disease (DDD) genannt.
Im wissenschaftlichen Beirat sind er-
fahrene Nephrologen und Immunolo-
gen, die Beratungen und Zweitmei-
nungen (ibernehmen. In den zwei Fa-
cebook-Gruppen des Vereins tauschen
sich mittlerweile tiber 130 Patienten
tber ihre Erfahrungen aus.

Einmal im Jahr finden Patienten-
tagungen mit renommierten Exper-
ten statt. Der Verein setzt sich fiir Inter-
essen der Patienten auf verschiedenen
Ebenen ein, u.a. bei der Europédischen
Arzneimittelbehdrde EMA.

www.nierenpatient-online.de

Eindringlinge besiegt, wird die Kaska-
de durch andere Proteine - Faktoren -
ausgebremst und kommt wieder zur
Ruhe. Bei komplementvermittelten
Erkrankungen wie aHUS oder C3-Glo-
merulopathie ,versagen die Bremsen*
und die Angriffskomplexe greifen die
eigenen Organe an. Bei vielen, jedoch
nicht bei allen, besteht eine genetische
Pradisposition, die allerdings bei an-
deren Familienmitgliedern meist nie
zum Tragen kommt. Oft sind auch Au-

toantikorper im Spiel. Was genau der
Ausloser bei unserem Sohn war, bleibt
ein Rétsel.

Vom Arztgesprach blieben nur Erinne-
rungsfetzen: Die Erkrankung sei nicht
heilbar, in flinf bis zehn Jahren werde
unser Sohn wahrscheinlich an der Dia-
lyse sein und im Fall einer Transplan-
tation wird die neue Niere irgendwann
ebenfalls angegriffen. Verordnet wurde
die Standardtherapie fiir ein nephroti-
sches Syndrom: Cortison, Immunsup-
pression und Blutdrucksenker. Mehr
sei da nicht zu machen, meinten die
Arzte. Da die Krankheit so selten ist,
gebe es keine Studien und folglich auch
keine zugelassenen Medikamente. Es
dauerte also weitere Wochen, bis unse-
re Krankenkasse das Immunsuppres-
sivum bewilligte.

Und wieder Wochen und Monate mit
Hoffen und Bangen: Schlégt die Thera-
pie an? Der Erfolg war leider sehr mé-
13ig, nach einigen Monaten verschlech-
terten sich die Werte weiter. Ich selbst
war inzwischen in einem véllig deso-
laten Zustand, musste aber weiterhin
funktionieren, mich um zwei Kinder
kiimmern und zur Arbeit schleppen.
Die Néchte waren trinenreich, schlaf-
los und voller Angste. Wenn ich jun-
ge Leute sah, wurde mir bewusst, dass
mein Sohn wahrscheinlich nie so grof2

und stark wird wie sie, dass er als Er-
wachsener vielleicht an die Dialyse
gebunden sein wird und nicht nach
Belieben ins Ausland gehen, einen Be-
ruf ausiiben oder eine eigene Familie
aufbauen kann.

Von allem genug!

Warum ausgerechnet er? Ich wiinsch-
te mir mein altes sorgloses Leben zu-
riick. Freunde und Kollegen wurden

unl

mir fremd. Sie ahnten nicht, welchen
Schmerz ich als Mutter in dieser Zeit
empfand. Ich hatte keine Kraft mehr.
Am liebsten hétte ich damals alles hin-
geschmissen. Doch ich durfte nicht:
Unsere Kinderdrztin bestand darauf,
dass ich flir mein Kind kdmpfe und ei-
ne Zweit- und Drittmeinung einhole.
Nachts recherchierte ich nach Studi-
en, libersetzte die Befunde ins Engli-
sche und schickte sie an die Verfasser
dieser Studien in den USA, in Kanada
und Israel.

Die Hilfsbereitschaft war iiberwalti-
gend: Ich wurde zuriickgerufen, bekam
E-Mails und konnte einige deutsche
Arzte beim Patiententag der Selbsthil-
fegruppe fiir aHUS und MPGN person-
lich befragen (vgl. Kasten links). Dieser
Patiententag in Bonn gab mir endlich
einen Hoffnungsschimmer. Arzte er-
klarten mit verstandlichen Worten die
beiden komplementvermittelten Er-
krankungen aHUS und MPGN und be-
antworteten mit viel Geduld die Fra-
gen. Ich erfuhr, dass es flir aHUS bereits
ein zugelassenes Medikament mit dem
Wirkstoff Eculizumab gibt und dass es
teilweise auch bei MPGN helfen kdnnte.
Unsere Arzte in Berlin waren jedoch
skeptisch: Eculizumab ist eines der teu-
ersten Medikamente der Welt. Wenn
es aufderhalb der Zulassung beantragt
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wird, lehnen die Kassen die Antrage
grundsdtzlich ab. Meine Enttduschung
war grenzenlos: Warum wird das Leben
meines Kindes nur wegen einer feh-
lenden Zulassung aufs Spiel gesetzt?
Inzwischen war ich so verzweifelt,
dass ich bereit war, in die Niederlan-
de zu fahren und an einer Studie fiir
ein neuartiges Medikament teilzuneh-
men. Unsere Arzte begriffen, dass mich
nichts aufhalten wiirde - und stellten
einen Antrag fiir Eculizumab.

Dauerstreit mit der Kasse um
Kosteniibernahme

Nach heftigen Diskussionen mit der
Kasse bekam mein Kind alle zwei Wo-
chen Infusionen mit diesem Medika-
ment. Und die Therapie schlug an! Der
Urin war bereits nach der ersten Infu-
sion gelb statt rot, die Albouminwerte
verbesserten sich, mein Kind bekam
Appetit und spielte wieder freiwillig
FufZball! Seine Verwandlung war sen-
sationell! Nur der C3-Wert blieb und
bleibt im Keller: Das Medikament bin-
det nur die aggressiven Membranan-
griffskomplexe auf der C5-Ebene der
Komplementenkaskade. Die C3-Ab-
lagerungen gehen jedoch weiter, die
Krankheit setzt sich also fort, wenn
auch nicht so schnell.

Inzwischen wurde die Bewilligung der
Krankenkasse verldngert, bald miis-
sen wir aber einen neuen Antrag stel-

len, denn es handelt sich um eine le-
benslange Therapie. Nach zweieinhalb
Jahren seit dem ersten Schock ist das
Leben fast wieder normal geworden,
auch wenn wir wissen, dass es keine
Heilung ist, sondern die Nierenfunkti-
on moglichst lang erhalten bleiben soll.
Wir hoffen natiirlich, dass es irgend-
wann ein neues Medikament gibt, das
auch auf der C3-Ebene die Krankheit
bekdmpft und unser Kind noch recht-
zeitig vor der Dialyse bewahrt.

Video zum Patiententag

Immer mehr MPGN- bzw. C3G-
Erkrankte finden derzeit unsere Selbst-
hilfe- und die Facebook-Gruppe. Viele
berichten, dass ihre Arzte aufgrund der
Seltenheit der Erkrankung ratlos sind.
Wir als Verein vermitteln Betroffene an
erfahrene Arzte, geben Tipps zu not-
wendigen Untersuchungen und ver-
treten ihre Interessen. In diesem Co-
rona-Jahr fand unser Patiententag im
Online-Format statt. Zum ersten Mal
nahmen nicht nur Nephrologen teil -
es war auch ein Immunologe dabei:
Prof. Dr.Peter Zipfel aus Jena berich-
tete von seiner Forschung auf diesem
Gebiet. Der Patiententag wurde auf-
gezeichnet, den Link zum Video kén-
nen Sie bei unserer Selbsthilfegruppe
erfragen: https://www.ahus-selbsthilfe.
de/veranstaltungen/4-nationale-ahus-pa-
tiententag/

Die C3-Glomerulopathie ist eine duBerst seltene Erkrankung (1 bis 2 Félle pro 1 Mil-
lion Einwohner), die zu chronischen glomeruldren Schadigungen sowie zum Funk-
tionsverlust der Niere fiihren kann. Es gibt hier eine ganze Gruppe von heterogenen
Erscheinungsformen, die in der Regel durch eine defekte Komplementaktivierung
ausgeldst werden und die zu einer Schadigung der Glomeruliund der Nieren fiihren.
Zur Erklarung: Das Komplementsystem ist ein wesentlicher Bestandteil im Netzwerk
der kérpereigenen Immunabwehr. Es ist deshalb von groem Interesse, die Mecha-
nismen der defekten Komplement-Regulation und die Pathologie der Erkrankung zu
verstehen sowie neue prézise Biomarker zu identifizieren. So lassen sich langfristig
gezielte Therapien mit neuen sog. Komplementinhibitoren etablieren, die aktuell
in klinischen Studien getestet werden. Damit sind in Zukunft neue Therapieformen
fir diese schwere Nierenerkrankung zu erwarten.
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