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Was ist APDS?

Das Activated PI3K Delta Syndrome (APDS) ist eine seltene genetisch bedingte
Erkrankung, die sich auf das Immunsystem auswirkt.!

APDS gehort zu einer Gruppe von Uber 400 seltenen genetisch bedingten
Erkrankungen, die als angeborene oder primdre Immundefekte (PID) bezeichnet
werden.?3

APDS wird durch Anderungen an einem von zwei bestimmten Genen verursacht,
die Teil unserer DNA sind. Es kann alle Geschlechter betreffen.*> Weil APDS das
Immunsystem beeintrdchtigt, verursacht es unterschiedliche Probleme bei den
Betroffenen. Zu den hdufigsten Merkmalen gehéren wiederkehrende und/oder
schwere Infekte der Atemwege (Brustraum und Lunge), Ohren sowie der Nase
(Nasennebenhdhlen).t

Was ist DNA?

Die genetische Vorlage fir die Bausteine des Lebens, aus denen wir alle bestehen.




Das Wichtigste zu

APDS ist eine seltene Krankheit. Unbehandelt
kann sie mit der Zeit immer schlimmer werden.®

Bei Menschen mit APDS konnen viele verschiedene Symp-
tome auftreten, wie beispielsweise erhohte Infektanfalligkeit
oder Magen-Darm-Probleme. Sogar innerhalb derselben
Familie kdnnen die Symptome ganz unterschiedlich sein.t fa«

APDS ist nicht immer einfach zu diagnostizieren —
nach dem Auftreten der ersten APDS-Symptome
vergehen durchschnittlich sieben Jahre bis zur
Diagnose.”

Verursacht wird APDS durch eine Verdnderung
an den Genen. Diese kann von Eltern vererbt
werden oder spontan auftreten.'”

Menschen mit APDS haben oft eine vergrof3erte
Milz oder Leber, was ein Zeichen fir eine APDS-
assoziierte Grunderkrankung sein kann.t

Auch die Lymphknoten von Menschen mit
APDS konnen geschwollen sein, was ein
typisches Zeichen fur eine Infektion oder
bestimmte Krankheiten ist.”

APDS verursacht hdufig Immundefizienz
und Immundysregulation.®
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Wer kann bekommen?

Meistens wird APDS von Eltern an ihre Kinder vererbt. Es ist aber auch maéglich,
dass ein Fehler in einem Gen, also eine Mutation, neu auftritt und zu APDS fihrt.®
Selbst bei Mitgliedern derselben Familie kann APDS mit ganz unterschiedlichen
Symptomen verbunden sein.?

Wenn ein Elternteil betroffen ist,
besteht eine Wahrscheinlichkeit von

50 %, dass ein Kind

die Krankheit erbt.®
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Ursachen von APDS

APDS wird durch eine Verdnderung, die man als Mutation bezeichnet, an einem von
zwei Genen verursacht. Diese Gene sind daran beteiligt, einen Teil eines Proteins
herzustellen, das dazu beitragt, die weien Blutkdrperchen im richtigen Verhdaltnis
herzustellen. Bei den weifl3en Blutkdrperchen unterscheidet man zwischen B-Zellen
und T-Zellen, die zusammen dazu dienen, Infektionen abzuwehren und Krankheiten
zu bekdmpfen.t#

Bei Menschen mit APDS fuhren die Genmutationen dazu, dass bestimmte Signale

in Immunzellen Gberaktiv sind. Dadurch verschiebt sich das Gleichgewicht in der
Produktion von B-Zellen und T-Zellen. In der Folge sind manche Zellen zu alt und
andere zu jung, um richtig zu funktionieren. Dies erschwert es dem Korper, Infektionen
zu bekdmpfen, was als Ursache fiir die Symptome von APDS angesehen wird.*#

zu alte und richtig funktionierende
zu junge Immunzellen Immunzellen

Was sind B-Zellen und T-Zellen?
B-Zellen produzieren Antikorper und kdnnen andere Immunzellen aktivieren. T-Zellen bekdmpfen
Infektionen und aktivieren andere Immunzellen.

Was sind Antikorper?
Antikoper sind Proteine, die eine besondere Form haben und sich an bestimmte Krankheits-
erreger anhangen, damit diese von Immunzellen erkannt und abgetotet werden konnen.

Was ist die Milz?
Die Milz ist ein Organ des Immunsystems und reguliert unter anderem die Zahl bestimmter
Blutkorperchen. Eine vergréBerte Milz kann ein Anzeichen fiir APDS sein.

Was ist die Leber?
Die Leber ist ein Organ und unter anderem dafur zustandig, Schadstoffe aus dem Kérper zu
entfernen. Eine vergréBerte Leber kann ein Anzeichen fiir APDS sein.




Haufige Symptome von APDS

Ein Immunsystem, das nicht richtig funktioniert, kann zu vielen Problemen fihren.
Nicht alle Menschen mit APDS sind in gleichem Maf3e betroffen; bei einigen treten
nur einige dieser Probleme auf, wahrend andere stérker betroffen sind. Zu den
typischen Symptomen gehéren:

hdufige und schwere Infektionen von Lunge, Nase
(Nebenhohlen) und Ohren'®

dauerhaft schmerzhafte oder geschwollene
Lymphknoten’

Lungenentzindungen, dauerhafte Lungenschdden
(Bronchiektasien)*®

vergrof3erte Milz oder Leber?

Darmerkrankungen®*®

Weitere Merkmale sind unter anderem:

» hdufige und schwere Herpesvirus-Infektionen?

» Mudigkeit aufgrund der zu geringen Zahl roter Blutkérperchen?!

o Probleme bei der Sprachentwicklung, verzégertes Wachstum®¢

» das Risiko fur Lymphome kann bei APDS-Patientinnen und
-Patienten erhoht sein.*¢

Was ist eine Bronchiektasie?
Als Bronchiektasie oder Bronchektasen bezeichnet man Aussackungen der Atemwege in der
Lunge, die zu einem erhohten Infektionsrisiko fihren kénnen.

Was sind Herpesviren?
Herpesviren sind Viren, die u. a. Hautinfektionen verursachen kénnen.

Was ist ein Lymphom?

Ein Lymphom ist eine Krebserkrankung des Immunsystems, die auftritt, wenn sich B-Zellen
oder T-Zellen verandern und unkontrolliert wachsen. Menschen mit APDS haben ein erhéhtes
Lymphom-Risiko. Daher ist eine engmaschige drztliche Betreuung wichtig.1®




Behandlungen, die das Leben
mit APDS erleichtern

Betroffene bendtigen oft mehrere verschiedene Behandlungen, um die
unterschiedlichen Symptome von APDS zu lindern.!?

Einige der Behandlungsmoglichkeiten sind in der Tabelle zusammengefasst. Je
nachdem, welche Symptome Sie haben, werden Sie mdglicherweise zur Zeit oder

in der Zukunft mit einer oder mehreren davon behandelt. Ihr drztliches Behandlungs-
team weil3, welche Behandlungsoptionen fir Sie am besten geeignet sind.!?

Behandlung Wofiir es angewendet wird

Prophylaktische Medikamente, die Bakterien, Vorbeugung von Infektionen
antiinfektive Mittel Viren oder Pilze toten
Immunglobulin- Antikorper als Ersatz fur Verringerung von Infektionen,
Ersatztherapie fehlende Antikérper beispielsweise der Lunge, Nase,
Ohren
Immunsuppressiva Medikamente, die das Verhinderung eines Angriffs des
Immunsystem dampfen Immunsystems auf kérpereigene

Zellen, eins der Symptome von APDS

Knochenmark- Eingriff, bei dem das Die fehlerhaften oder fehlenden
transplantation erkrankte Knochenmark Immunzellen, die die APDS-
durch gesundes Symptome verursachen, entspringen
Knochenmark ersetzt wird dem Knochenmark. Daher kann ein

Austausch des Knochenmarks die
Krankheit moglicherweise heilen, ist
aber mit Risiken verbunden.



Selbstbestimmt leben mit APDS

Das Leben mit APDS kann Sie vor Herausforderungen stellen und sich auf alle
Aspekte des Alltags auswirken. Daher ist es wichtig, dass Sie sich drztlich behandeln
lassen und eng mit lhrem Behandlungsteam zusammenarbeiten.

Manchmal ist es gar nicht so einfach, eine neue Krankheit zu verstehen. Es kann
sein, dass Sie neben der hausdrztlichen Betreuung verschiedene Fachdrztinnen
oder Fachdrzte aufsuchen mussen, um die verschiedenen Symptome behandeln
zu lassen. Dabei ist es wichtig, dass alle, die Sie behandeln, immer wissen, welche
Medikamente Sie einnehmen, auch wenn diese von anderen Stellen verordnet
wurden. Nur so kénnen sie sich einen umfassenden Eindruck von Ihrer Gesundheit
verschaffen und dazu beitragen, dass es lhnen besser geht.

So kénnen Sie dazu beitragen, dass die Kommunikation mit Ihrem medizinischen
Behandlungsteam gelingt:

/\ Notieren Sie sich Behandlungen und Symptome, so
dass Sie |hr Behandlungsteam tber Verbesserungen
< n > und Verschlimmerungen lhrer Beschwerden informieren
g konnen. Es ist wichtig, dass alle, die Sie behandeln,
wissen, was hilft und was nicht, damit sie die Behandlung
A4 untereinander abstimmen kénnen.

Sprechen Sie bei Terminen dariiber, wie es lhnen geht,
und zwar nicht nur tber lhre Symptome, sondern auch
dartber, wie Sie sich fihlen und Uber Ihre Lebensqualitdt
im Alltag. Ihre medizinischen Ansprechpartnerinnen

und -partner sollten wissen, falls Sie Probleme haben -
moglicherweise kdnnen sie helfen.

Machen Sie sich bei dem Gespréich Notizen, um wichtige
Informationen auch spdter noch nachlesen zu kénnen.



Unterstiitzung fiir Sie
und lhre Familie

Auch Verwandte kénnen betroffen sein

Da es sich bei APDS um eine
Erbkrankheit handelt, sollten auch
die Familienangehorigen (Eltern,
Kinder, Geschwister) von Menschen
mit APDS genetisch untersucht
werden.?® Entsprechende Gentests
koénnen auch bei Familienmitgliedern,
die Beschwerden, aber noch

keine Diagnose haben, hilfreiche
Antworten liefern.

Sind Sie ...

... an APDS erkrankt?

Lassen Sie sich drztlich oder human-
genetisch beraten, ob lhre Kinder,
Geschwister und andere Verwandte auch
genetisch untersucht werden sollten.

... EIternteil eines Kindes mit APDS?

Lassen Sie sich drztlich oder human-
genetisch beraten, ob Sie, das andere
Elternteil, Geschwister des betroffenen
Kindes und andere Verwandte auch
genetisch untersucht werden sollten.

... mit einer Person verwandt,
die an APDS erkrankt ist?

Lassen Sie sich arztlich oder human-
genetisch beraten, ob Sie und lhre
Familienangehérigen sich genetisch
untersuchen lassen sollten.



Sie sind nicht allein mit APDS

Wenn Sie die Diagnose APDS erhalten haben oder Angehdérige mit APDS betreuen,
kann es fur das Leben mit der Krankheit hilfreich sein, sich griindlich zu informieren
und Untersttitzung zu suchen.

Ihre Arztinnen und
Arzte sind die besten
Ansprechpersonen
fur alle Fragen
rund um die

APDS-Diagnose.

Da es sich bei APDS um eine seltene Krankheit handelt, ist die Ursache nicht immer
leicht zu verstehen. Lassen Sie sich drztlich beraten und stellen Sie alle Fragen, die
Sie haben. Dazu kann es hilfreich sein, vor einem Termin aufzuschreiben, was Sie
wissen mochten.

Es ist ganz normal, dass Sie besser verstehen mochten, warum Sie sich so fihlen,
wie Sie sich fuhlen, und dass Sie sich fragen, wie es mit Ihrer Behandlung weiter-
geht. lhnen kann am besten geholfen werden, wenn Sie offen Uber diese Fragen mit
Ihrem medizinischen Behandlungsteam sprechen.



APDS verstehen

Weitere Informationen
und Hilfsangebote
finden Sie auch online:

APDS und ich - bietet lhnen auf der Website, auf Facebook und auf Instagram zahlreiche
Informationen, Berichte von Betroffenen und die Moglichkeit, sich mit anderen Menschen mit
APDS auszutauschen.

S O O

www.apds-und-ich.de @APDS und ich @apds_und_ich
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dsai — die Website der deutschen Patientenorganisation fiir angeborene Immundefekte (dsai)
bietet zahlreiche Informationen, Hilfestellungen und Hinweise zu Veranstaltungen. Die dsai ist
Mitglied bei IPOPI, der internationalen Patientenorganisation fur primdre Immundefekte.
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www.dsai.de www.ipopi.org
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