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Zusammenfassung

        
Patienten mit seltenen lysosomalen Speichererkrankungen, welche aufgrund ihrer muskuloskelettalen Symptome auch in der rheumatologischen Praxis vorstellig werden, können dort durch gezielte Diagnostik erkannt und so rechtzeitig einer spezifischen Therapie zugeführt werden. Im interdisziplinären Austausch zwischen pädiatrischen, orthopädischen und internistischen Rheumatologen sowie Experten für M. Gaucher, M. Fabry und MPS I waren Empfehlungen zur Differenzialdiagnostik von lysosomalen Speichererkrankungen im Umfeld der wesentlich häufigeren entzündlich rheumatischen Erkrankungen entwickelt worden. Die im Rahmen einer Fortbildungsinitiative auf zahlreichen Veranstaltungen verbreiteten und diskutierten Empfehlungen haben sich in der täglichen rheumatologischen Praxis als tauglich erwiesen. Als erstes Ergebnis wird hier über je einen Patienten mit M. Fabry und M. Gaucher berichtet, die aufgrund dieser Fortbildungsinitiative diagnostiziert wurden und es werden die diagnoseweisenden Charakteristika dieser beiden Erkrankungen beleuchtet.


      
        
Abstract

        
Patients suffering from rare lysosomal storage diseases such as Gaucher or Fabry disease may present to a rheumatologist with musculoskeletal symptoms. Because clinical experience shows that the development of irreversible complications can be successfully hindered with early treatment, recognition of key symptoms and early diagnosis of these rare diseases is important. With this goal in mind, a panel of specialists in adult and paediatric rheumatology, orthopaedics and the lysosomal storage diseases Gaucher disease, Fabry disease and mucopolysaccharidosis I developed recommendations for the differential diagnostic work-up of patients with these lysosomal storage diseases in the context of more common rheumatological diseases. An educational initiative recently presented case studies, additional information on lysosomal storage diseases and the diagnostic recommendations in a number of workshops. Following the workshops, there was an increase in the number of samples rheumatologists sent to laboratories specialized in the biochemical diagnosis of lysosomal storage diseases. Case studies presenting one patient with Gaucher disease and one diagnosed with Fabry disease identified in the wake of this educational initiative are presented here and the value of the diagnostic recommendations is discussed.


      

Schlüsselwörter

Lysosomale Speichererkrankungen - M. Gaucher - M. Fabry - MPS I - Differentialdiagnostik - Fortbildungsinitiative




Key words

Lysosomal storage diseases - Gaucher disease - Fabry disease - mucopolysaccharidosis I - differential diagnosis - educational initiative






Literatur


	
[bookmark: R162RH06-1]1 
              Barton N W, Brady R O, Dambrosia J M. et al .
              Replacement therapy for inherited enzyme deficiency - macrophage-targeted glucocerebrosidase for Gaucher’s disease. 
              N Engl J Med. 
              1991; 
              324 
              1464-1470 
            





CrossrefPubMedGoogle Scholar





	
[bookmark: R162RH06-2]2 
              Fost M de, Vom Dahl S, Weverling G J. et al .
              Increased incidence of cancer in adult Gaucher disease in Western Europe. 
              Blood Cells Mol Dis. 
              2006; 
              36 
              53-58 
            





CrossrefPubMedGoogle Scholar





	
[bookmark: R162RH06-3]3 
              Eng C M, Guffon N, Wilcox W R. et al .
              Safety and efficacy of recombinant human alpha-galactosidase A - replacement therapy in Fabry’s disease. 
              N Engl J Med. 
              2001; 
              345 
              9-16 
            





CrossrefPubMedGoogle Scholar





	
[bookmark: R162RH06-4]4 
              Kampmann C, Baehner F, Whybra C. et al .
              Cardiac manifestations of Anderson-Fabry disease in heterozygous females. 
              J Am Coll Cardiol. 
              2002; 
              40 
              1668-1674 
            





CrossrefPubMedGoogle Scholar





	
[bookmark: R162RH06-5]5 
              Manger B, Mengel E, Schaefer R. et al .
              M. Gaucher, M. Fabry und Mukopolysaccharidose Typ I - Wie kann der Rheumatologe diese Patienten erkennen?. 
              Z Rheumatol. 
              2006; 
              65 
              32-44 
            





CrossrefPubMedGoogle Scholar





	
[bookmark: R162RH06-6]6 
              Manger B, Mengel E, Schaefer R M. 
              Rheumatologic aspects of lysosomal storage diseases. 
              Clin Rheumatol. 
              2006; 
              online first DOI 10.1007/s10067-006-0299-x 
            





PubMedGoogle Scholar





	
[bookmark: R162RH06-7]7 
              Michels H, Mengel E, Huppertz H I. et al .
              Morbus Gaucher, Mukopolysaccharidose Typ I (Scheie) und Morbus Fabry - Spezifisch therapierbare lysosomale Speicherkrankheiten und wichtige Differenzialdiagnosen zu entzündlich-rheumatischen Erkrankungen. 
              Monatsschr Kinderheilkd. 
              2006; 
              154 
              347-359 
            





CrossrefPubMedGoogle Scholar





	
[bookmark: R162RH06-8]8 
              Mistry P K, Sirrs S, Chan A. et al .
              Pulmonary hypertension in type 1 Gaucher’s disease: genetic and epigenetic determinants of phenotype and response to therapy. 
              Mol Genet Metab. 
              2002; 
              77 
              91-98 
            





CrossrefPubMedGoogle Scholar





	
[bookmark: R162RH06-9]9 
              Morgan M A, Hoffbrand A V, Laulicht M. et al .
              Serum ferritin concentration in Gaucher’s disease. 
              Br Med J (Clin Res Ed). 
              1983; 
              286 
              1864 
            





PubMedGoogle Scholar





	
[bookmark: R162RH06-10]10 
              Ries M, Ramaswami U, Parini R. et al .
              The early clinical phenotype of Fabry disease: a study on 35 European children and adolescents. 
              Eur J Pediatr. 
              2003; 
              162 
              767-772 
            





CrossrefPubMedGoogle Scholar





	
[bookmark: R162RH06-11]11 
              Ries M, Schaefer E, Luhrs T. et al .
              Critical assessment of chitotriosidase analysis in the rational laboratory diagnosis of children with Gaucher disease and Niemann-Pick disease type A/B and C. 
              J Inherit Metab Dis. 
              2006; 
              29 
              647-652 
            





CrossrefPubMedGoogle Scholar





	
[bookmark: R162RH06-12]12 
              Schiffmann R, Kopp J B, Austin H A. et al .
              Enzyme replacement therapy in Fabry disease: a randomized controlled trial. 
              Jama. 
              2001; 
              285 
              2743-2749 
            





CrossrefPubMedGoogle Scholar





	
[bookmark: R162RH06-13]13 
              Silverstein E, Friedland J. 
              Elevated serum and spleen angiotensin converting enzyme and serum lysozyme in Gaucher’s disease. 
              Clin Chim Acta. 
              1977; 
              74 
              21-25 
            





CrossrefPubMedGoogle Scholar








[bookmark: N162RH06-1]
          

[bookmark: N162RH06-1]1 M. Backhaus/Berlin, M. Gaubitz/Münster, G. Horneff/St. Augustin, H.-I. Huppertz/Bremen, H.L. Kellner/München, H. Michels/Garmisch-Partenkirchen, H. Nüßlein/Dresden, A. Perniok/Olsberg, S. Rehart/Frankfurt, E. Reinhold-Keller/Hamburg, A. Rubbert/Köln, R.M. Schaefer/Münster, J. Seidel/Gera


        

[bookmark: SIG1]Dr. Eugen Mengel



Universitäts-Kinderklinik Mainz




Langenbeckstr. 1




55131 Mainz




Phone: ++49/61 31/17 57 54




Email: mengel@kinder.klinik.uni-mainz.de
























  >
  
  

    
  

  
    
      
        

      

    

    
      
        
        


      

    

  


  

  
  
    
      
      
    
    
      
        
        
      

    
  




  
  
    
      
      
    
    
      
        
        
      

    
  



  







    
    


















  






      

      

  
    Top of Page
  

  
    
      ©  Georg Thieme Verlag KG | 
      
      
        Imprint |
        Privacy policy statement |
      
      Smartphone Version
      

      
        Your Current IP Address: 44.204.231.129
      

    

    

  




      


  
    
  
  
  
    
    
      
        
        
        
        
      
      
      
      
    
  
  




    

    






    

    
      
        
      
    

    
    


    
      
      
      
    

  