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MEDIZIN - Ektoderm ale Dy splasie ist eine der seltenen Erkrankungen, die an der
Tiibinger Uniklinik behandelt werden

Ektodermale Dysplasie: Spitze Ziahne

und flaumiges Haar

VON INES STOHR

TUBINGEN. »Als Jakob-Ole mit etwa 17 Monaten seine ersten zwei Zihne
bekommen hat und diese spitzherauskamen, haben wir uns erst mal
keine Gedanken dariiber gemacht, da wir dachten, es wiren die
Eckzihne«, erzihlt der Vater des Jungen. »Doch sie wurden immer
spitzer, und es kam immer ofter vor, dass er sich beim Toben und Essen
selbst verletzte. Daraufhin sind wir zu unserem Zahnarzt mit der Bitte,
die Zihne etwas abzuschleifen.«
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Jakob-Ole muss lernen, mit den Beeintrdchtigungen durch die Krankheit umzugehen. FOTO:
PR

Der schickte die Familie jedoch zu einer Kinderzahnirztin, die die beiden Zahne
iiberkronte und den Oberkiefer rontgte. »Dabei kam heraus, dass oben nur noch
zwei weitere Zihne angelegt und diese auch spitzsind«, berichtet der Vater. »Dies
gab uns den AnstoB zu recherchieren, und so sind wir dann auch auf die Seite der
Selbsthilfegruppe Ektodermale Dy splasie (ED) gekommen. «



Ans X-Chromosom gebunden

»Friher hatte man Gliick, 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-jahrige Vorsitzende der bundesweiten Selbsthilfegruppe
konnte als Madchen 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 abgeschwicht. ED ist an
das X-Chromosom gebunden, erklart Andrea Burk. Das heifit, das zweite
X-Chromosom bei Frauen kann den Defekt teilweise ausgleichen. Bei Mannern ist
das nicht moglich, da sie nur ein X-Chromosom haben.

Frither haben sich Betroffene selbst helfen miissen, weil es Arzte und Know-how
noch nicht gab. Durch das Internet hat sich das stark gedndert. Auch Jakob-Oles
Familie hat sich erst einmal online iiber die Krankheit informiert. Da bei dem
Jungen einige ED-Merkmale zutrafen, darunter auch wenige oder nur flaumartige
sehr helle Haare, lieBen seine Eltern am Zentrum fiir Seltene Erkrankungen (ZSE)
am Tibinger Uniklinikum sein Blut testen. Das Ergebnis bestiatigte den Gendefekt.
Das ZSE wies dann auch gleich auf die Selbsthilfegruppe hin.

Abgesehen davon ist Jakob-Ole ein normal entwickelter Zweijahriger. »Er hat nur
in manchen Lebenssituationen leichte Beeintrachtigungen, mit denen wir und vor
allem er lernen muss, umzugehen, sagt Jakob-Oles Vater. In der Familie ist ED
bisher nicht aufgetreten. Jakob-Oles zwei Jahre adlterer Bruder weist keine
Merkmale auf. »Bei meiner Frau zeigen sich leichte Symptome — ein nicht
angelegter und ein deformierter Zahn. Das deutet darauf hin, dass sie vielleicht
Tragerin von ED sein konnte. Dies werden wir als Nachstes abklidren lassen. «

Seltene Erkrankungen riicken immer mehr ins Bewusstsein der Allgemeinheit,
weiBl Burk. Einmal im Jahr organisieren die ED-Patienten ein groBes Treffen, auf
dem Fachkrifte, Arzte und Forscher zu Wort kommen und Workshops anbieten.
Wichtigster Aspekt der Zusammenkunft von rund 140 Betroffenen aus
Deutschland, Osterreich 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 vor Wiarme und die Augen vor dem
Austrocknen bewahren kann oder was man bei der Ernahrung beachten sollte.
»Damit kein Tipp und wertvolles Wissen verloren gehen, wére es wichtig, einen
Ratgeber zusammenzustellen«, sagt Burk. »Das ist nicht einfach, da es {iber 100
Varianten von ED gibt und Zusammenhéange noch nicht erforscht sind. «

Die ausgezeichnete Zusammenarbeit mit dem ZSE hebt sie lobend hervor. Es wurde
2010 als bundesweit erstes Zentrum fiir Seltene Erkrankungen gegriindet, um
Patienten interdisziplindr und auf hohem Niveau zu versorgen und die
Erforschung seltener Erkrankungen vorranzutreiben. »Wir brauchen fiir die
Symptome von ED sieben verschiedene Disziplinen, von der Hautklinik bis zur



Zahnmedizin«, verdeutlicht Burk. In Tiibingen wird derzeit eine spezielle
Hautsalbe fiir ED-Patienten entwickelt.

Hoffnung auf Genforschung

Damit Forschung tiberhaupt moglich ist, brauchen die Wissenschaftler Proben von
Betroffenen. So testen sie zum Beispiel, wie viel Schweif} iiberhaupt vorhanden ist,
um Entziindungen zu verhindern. »Man bekommt nur Hilfe, wenn man offen mit
der Krankheit umgeht und sich nicht nur selbst bemitleidet«, weill Burk. Was die
Alltagsbewiltigung angeht, haben andere Betroffene ihr mehr geholfen, als Arzte
es konnten. Vor allem dabei, auch psychisch 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 erfihrt, dann bietet sich anderen die Moglichkeit, Trost zu spenden.
Das sei fiir beide Seiten wohltuend. Die Selbsthilfe biete eine Riesenchance, dies zu
erleben.

GroBe Hoffnungen setzen ED-Betroffene auf die Genforschung, die daran arbeitet,
das bei ED-Kranken fehlende Protein, das unter anderem fiir Zahn-und Haarwuchs
sorgt, zu ersetzen. Ende 2014 hat das Zentrum fiir Seltene Erkrankungen drei
Therapiestudien mit jeweils 30 000 Euro unterstiitzt und damit vielversprechende
therapeutische Ansitze gegen seltene Krankheiten auf den Weg gebracht.
Therapien fiir seltene Erkrankungen zu entwickeln, ist dringend erforderlich: Fiir
iiber 7 000 Erkrankungen sind gegenwartig nur 70 Therapien zugelassen. (GEA)

Ektodermale Dysplasie

Die Ektodermale Dy splasie (ED) ist eine Gruppe von erblichen Defekten, die
Fehlbildungen (Dysplasien) an den Strukturen hervorrufen, die aus dem duBeren
Keimblatt (Ektoderm) hervorgehen, also beispielsweise Haare, Nigel, Zdhne und
Haut einschlieBlich der SchweiBdriisen. Die Haufigkeit der Erkrankung wird mit
etwa sieben auf 10 000 Neugeburten angegeben. Uber 150 unterschiedliche
Syndrome sind bislang identifiziert worden. (GEA)

Weitere Informationen

Tiibinger Forscher schidtzen Vererbungs-Risiko ein
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