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MEDIZIN - Ektoder m a le Dy spla sie ist  ein e der  selten en  Er kr a n ku n g en , die a n  der
Tü bin g er  Un iklin ik beh a n delt  w er den

Jakob-Ole muss lernen, mit den Beeinträchtigungen durch die Krankheit umzugehen. FOTO:
PR

Ektodermale Dysplasie: Spitze Zähne

und flaumiges Haar

VON  IN ES STÖHR

T ÜBINGEN. »A ls Ja kob-Ole m it  et wa  17 Mon a t en  sein e erst en  zwei Zä h n e
bekom m en  h a t  u n d diese spit z h era u ska m en , h a ben  wir  u n s erst  m a l
kein e Geda n ken  da rü ber gem a ch t , da  wir  da ch t en , es wä ren  die
Eckzä h n e«, erzä h lt  der V a t er  des Ju n gen . »Doch  sie wu rden  im m er
spit zer, u n d es ka m  im m er öft er  v or, da ss er  sich  beim  T oben  u n d Essen
selbst  v erlet zt e. Da ra u fh in  sin d wir  zu  u n serem  Za h n a rzt  m it  der Bit t e,
die Zä h n e et wa s a bzu sch leifen .«

Der schickte die Familie jedoch zu einer Kinderzahnärztin, die die beiden Zähne

überkronte und den Oberkiefer röntgte. »Dabei kam heraus, dass oben nur noch

zwei weitere Zähne angelegt und diese auch spitz sind«, berichtet der Vater. »Dies

gab uns den Anstoß zu recherchieren, und so sind wir dann auch auf die Seite der

Selbsthilfegruppe Ektodermale Dy splasie (ED) gekommen.«



Ans X-Chromosom gebunden

»Früher hatte man Glück, wenn jemand mit der Bezeichnung etwas anfangen

konnte. Und einen Arzt zu finden, der sie auch kannte, war wie ein Lottogewinn«,

sagt Andrea Burk. Die 59-jährige Vorsitzende der bundesweiten Selbsthilfegruppe

konnte als Mädchen auch nicht schwitzen, hat aber dennoch Sport studiert. »Es

mussten dann eben Hallen-Disziplinen oder Skifahren sein«, sagt sie. Die

Krankheitsmerkmale haben sich bei ihr aber mit der Zeit abgeschwächt. ED ist an

das X-Chromosom gebunden, erklärt Andrea Burk. Das heißt, das zweite

X-Chromosom bei Frauen kann den Defekt teilweise ausgleichen. Bei Männern ist

das nicht möglich, da sie nur ein X-Chromosom haben.

Früher haben sich Betroffene selbst helfen müssen, weil es Ärzte und Know-how

noch nicht gab. Durch das Internet hat sich das stark geändert. Auch Jakob-Oles

Familie hat sich erst einmal online über die Krankheit informiert. Da bei dem

Jungen einige ED-Merkmale zutrafen, darunter auch wenige oder nur flaumartige

sehr helle Haare, ließen seine Eltern am Zentrum für Seltene Erkrankungen (ZSE)

am Tübinger Uniklinikum sein Blut testen. Das Ergebnis bestätigte den Gendefekt.

Das ZSE wies dann auch gleich auf die Selbsthilfegruppe hin.

Abgesehen dav on ist Jakob-Ole ein normal entwickelter Zweijähriger. »Er hat nur

in manchen Lebenssituationen leichte Beeinträchtigungen, mit denen wir und v or

allem er lernen muss, umzugehen«, sagt Jakob-Oles Vater. In der Familie ist ED

bisher nicht aufgetreten. Jakob-Oles zwei Jahre älterer Bruder weist keine

Merkmale auf. »Bei meiner Frau zeigen sich leichte Sy mptome – ein nicht

angelegter und ein deformierter Zahn. Das deutet darauf hin, dass sie v ielleicht

Trägerin v on ED sein könnte. Dies werden wir als Nächstes abklären lassen.«

Seltene Erkrankungen rücken immer mehr ins Bewusstsein der Allgemeinheit,

weiß Burk. Einmal im Jahr organisieren die ED-Patienten ein großes Treffen, auf

dem Fachkräfte, Ärzte und Forscher zu Wort kommen und Workshops anbieten.

Wichtigster Aspekt der Zusammenkunft v on rund 1 40 Betroffenen aus

Deutschland, Österreich und der Schweiz: der Austausch untereinander.

»Wir geben unsere Erfahrungen gerne weiter, um den Alltag mit der Krankheit zu

erleichtern: wie man sich zum Beispiel v or Wärme und die Augen v or dem

Austrocknen bewahren kann oder was man bei der Ernährung beachten sollte.

»Damit kein Tipp und wertv olles Wissen v erloren gehen, wäre es wichtig, einen

Ratgeber zusammenzustellen«, sagt Burk. »Das ist nicht einfach, da es über 1 00

Varianten v on ED gibt und Zusammenhänge noch nicht erforscht sind.«

Die ausgezeichnete Zusammenarbeit mit dem ZSE hebt sie lobend herv or. Es wurde

201 0 als bundesweit erstes Zentrum für Seltene Erkrankungen gegründet, um

Patienten interdisziplinär und auf hohem Niv eau zu v ersorgen und die

Erforschung seltener Erkrankungen v orranzutreiben. »Wir brauchen für die

Sy mptome v on ED sieben v erschiedene Disziplinen, v on der Hautklinik bis zur



Weitere Informationen

Tü bin g er  For sch er  sch ä tzen  V er er bu n g s-Risiko ein

DAS KÖNNTE SIE AUCH INTERESSIEREN

Zahnmedizin«, v erdeutlicht Burk. In Tübingen wird derzeit eine spezielle

Hautsalbe für ED-Patienten entwickelt.

Hoffnung auf Genforschung

Damit Forschung überhaupt möglich ist, brauchen die Wissenschaftler Proben v on

Betroffenen. So testen sie zum Beispiel, wie v iel Schweiß überhaupt v orhanden ist,

um Entzündungen zu v erhindern. »Man bekommt nur Hilfe, wenn man offen mit

der Krankheit umgeht und sich nicht nur selbst bemitleidet«, weiß Burk. Was die

Alltagsbewältigung angeht, haben andere Betroffene ihr mehr geholfen, als Ärzte

es konnten. Vor allem dabei, auch psy chisch mit der Krankheit zurechtzukommen.

»Das Ja-Sagen zur Krankheit und die Stabilisierung kann in einer

Selbsthilfegruppe gut stattfinden«, hat sie beobachtet und weist auf die Einstellung

der Muslime hin, die die Krankheit eher annehmen: Allah wollte es so. Wenn

jemand Leid erfährt, dann bietet sich anderen die Möglichkeit, Trost zu spenden.

Das sei für beide Seiten wohltuend. Die Selbsthilfe biete eine Riesenchance, dies zu

erleben.

Große Hoffnungen setzen ED-Betroffene auf die Genforschung, die daran arbeitet,

das bei ED-Kranken fehlende Protein, das unter anderem für Zahn- und Haarwuchs

sorgt, zu ersetzen. Ende 201 4 hat das Zentrum für Seltene Erkrankungen drei

Therapiestudien mit jeweils 30 000 Euro unterstützt und damit v ielv ersprechende

therapeutische Ansätze gegen seltene Krankheiten auf den Weg gebracht.

Therapien für seltene Erkrankungen zu entwickeln, ist dringend erforderlich: Für

über 7  000 Erkrankungen sind gegenwärtig nur 7 0 Therapien zugelassen. (GEA)

Ektodermale Dysplasie

Die Ektodermale Dy splasie (ED) ist eine Gruppe v on erblichen Defekten, die

Fehlbildungen (Dy splasien) an den Strukturen herv orrufen, die aus dem äußeren

Keimblatt (Ektoderm) herv orgehen, also beispielsweise Haare, Nägel, Zähne und

Haut einschließlich der Schweißdrüsen. Die Häufigkeit der Erkrankung wird mit

etwa sieben auf 1 0 000 Neugeburten angegeben. Über 1 50 unterschiedliche

Sy ndrome sind bislang identifiziert worden. (GEA)
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KUSTERDIN GEN -JETTEN BURG. Ein Holzu n-

Bren n h olzu n t erst a n d bei Jet t en -
bu rg a n gezü n det
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terstand zu r Lageru ng von Brennholz, an der Reu tl inger Straße,... l esen »

Erleben Sie das Du sch-WC Geberit A qu aClean l ive vor Ort! lesen »
Da s WC, da s Sie m it  Wa sser rein igt .

27.02.2015

PFULLIN GEN . Wie bereits berichtet, hat sich  am 18. Febru ar gegen 14.45 Uhr ein
V erkehrsu nfal l  an... lesen »

Beifa h rerin  a n  den  Un fa llfolgen  gest orben

12.11.2010

KUSTERDIN GEN -JETTEN BURG. Ein Großbrand hat in  der N acht zu m Freitag ein
als Lagerstätte genu tztes... l esen »

Großbra n d in  Jet t en bu rg zerst ört  La gerh a llen kom plex

14.03.2015

Einbrü che in  Häu ser u nd Wohnu ngen sind an der Tagesordnu ng. Organisierte
Banden spähen Wohngebiete... l esen »

Ein brü ch e: Die Diebe geh en , die A n gst  bleibt

Wähle dein Premiu mpaket fü r nu r € 16,99 mtl .* Sport, Fu ßbal l  Bu ndesl iga oder
Fi lm.  mehr
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