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_Es ist ein Gl ck, dass ich lebe®

20 Tabletten muss Barbar:
Seltenen Krankheiten €1

Von Nicole Strozzi

Innshruck — Barbara Kirch-
mair ist 50, sportlich, stylisc h
gekleidet und gut drauf. Dass
die Hopfgartnerin heute in
der Offentlichkeit ber ihre
Krankheit spricht, ist nicht
selbstverstindlich. Die Mut-
ter zweier erwachsener Kin-
der lebt mit der Diagnose Cys-
tische Fibrose (CF), bekannt
als Mukoviszidose. Mukovis-
»idose ziihlt zu den seltenen
angeborenen, vererblichen
Krankheiten. CF verschleimt
die Bronchien in der Lunge,
betrifft aber auch viele andere
Organe, darunter den Darm
und die Bauchspeicheldriise.

Frihe Behandlung

Vor einigen Jahrzehnten (iber-
lebten Betroffene kaum das
Kindesalter. Barbara Kirch-
mair ist eine der wenigen, die
der Statistik trotzten. ,Ich hat-
te Gliick. Die meisten, die mit
mir jung waren, leben heute
nicht mehr”, sagt sie,
Heute hingegen werden vie-
le Betroffene mit der Krank-
heit erwachsen. ,Seit Mitte der
90er-Jahre wird in Osterreich
jeder Stugling auf Mukovis-
zidose gescreent. Wird die
10 frih uﬂ:.anm und

’ Die Mehrheit

der Seltenen
Krankheiten wird
meistens durch
genetische Verdn-
derungen ver-
ursacht.”

Johannes Zschocke
(Lelter Humangenetik)

oS f"*.'ﬂ'lutht n Tihrn
se Zentrums, gestern zum ., 1ag
der Seltenen Krankheiten”,
WFrither hat es ein solches
Screening nicht gegeben”, er-
ziihlt Barbara Kirchmair. Dass
Mwﬂltﬁ'ﬂh entdeckt prinzip erfolgte, kam es vor
ﬂ.;lktn .ﬂe ‘elner 30 Jahren zu einer Weiterent-
Beg **_1- heit. wicklung der Therapie. .Fir
ite el s mich war das ein Gamechan-
= ger®, betont Kirchmair. Dank
\nt lqtlh neuer Medika-
"'-"'- "h und strafferen Kont-
n lebt die Unterlinderin
', eir nahezu .norma-
sben inklusive Job und
'Tt iden. Thre ganze
amilie gehe - genau wie sie
it - " nhysterisch® mit
nema um, versichert die

gescreent.”

Dorothea Appelt
(Lelterin CF Zentrum)
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Barbara Kirchmair geht entspannt und offen mit threr Krankheit um. Sie hat gelemt, mit Mukoviszidose zu leben

Patientin, die zwar versucht,
Ansteckungen moglichst zu
vermelden, aber nicht auf so-
ziale Kontakte verzichtet.

Nur die tigliche und kon-
sequente Tabletteneinnahme
erinnert sie an die Mukovis-
zidose. .Derzeit nehme ich
20 Tabletten pro Tag und in-
haliere zwei Stunden tiglich”,
erzithlt die 50-J&hrige. Auf das
Tragen einer Maske im Alltag
wiirde sie verzichten. .Wich-
tig ist nur, dass sich CF-Pati-

enten nicht trefien, wenn sie
krank sind, da sich die Keime
untereinander eher verbrej-
ten”, betont Oberdrztin Ap-
pelt. Auch Schwimmbider
und Biomiill gelten als riskan-
te Quellen fur Keime.

Eine von 3500

.Die Wahrscheinlichkeit, an
CF zu erkranken, liegt in Os-
terreich bei 1:3500. CF ist so-
mit eine der hédufigeren sel-
tenen Krankheiten®, ergianzt

ag schlucken. Die Hopfgartnerin hat Mukoviszidose. Am Tag der
¢ an ein Wunder grenzt, dass sie mit 50 ein normales Leben fihrt.

Seltene
Krankheiten

In Summe haufig: Eine
Krankheit gilt dann als sel-
ten, wenn nicht mehr als 5
von 10.000 Einwohnerinnen
daran leiden. Hinter dem Be-
griff ,Seltene Erkrankungen”
verbergen sich ca. 7000
unterschiedliche Krankhei-
ten, die in ihrer Gesamthent
etwa 7 Prozent der Bevolke-
rung betreffen. In Osterreich
ist also von rund 500.000
Patientinnen auszugenhen.

Cystische Fibrose (CF)

bzw. Mukoviszidose ist eine
angeborene, vererbliche
Stoffwechselerkrankung, die
zu den Seltenen Erkrankun-
gen zahlt. Zaher Schieim
verstopft® und schadigt
lebenswichtige Organe. Die
Symptome machen sich
meist schon im Babyalter be-
merkbar. Heute ist CF immer
noch nicht heilbar, mit Medi-
kamenten und angepasster
Emahrung aber gut knntmI*
Hurbar WHEB o d
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Johannes Zschocke, Direktor
des Innsbrucker Instituts fiir
Humangenetik. Jede 30. Per-

an. lhre beiden Kinder sei-
en somit auch Anlagetréger,
JAnlagetrigerin zu sein, heiflt

son sei Anlagetridgerln. Tragen  aber nicht, dass die Krank-
beide Elternteile ein mutiertes heit Probleme macht oder zu
Gen In sich, liege die Wahr- Symptomen fiihrt*, erldutert
schehl.llchkﬂlt bei 25 Prozent, Johannes Zschocke. n

dass das Kind erkrankt. Barbara Kirchmair hat ge-

~Ausgerechnet ich habe
einen Mann gefunden, der
Anlagetrdger ist. Das ist so

lernt, mit ihrer Krankheit zu
leben, und blickt positiv in
die Zukunft. Denn das Leben

unwahrscheinlich wie ein Lot-  sei viel zu
to-Jackpot”, sprichtdie Tirole- ,Was wﬁrem Ebﬁff -Gu? es tl;;t
rin einen unglaublichen Zufall zu verschwenden. ﬂi!ﬂtl

Ve | Fa -



