
    
    

    
    

    

    
    
    
      
    
    dmw - deutsche medizinische wochenschrift


    
    
    
      
    
    140285;130265;140300;140295



    

      

  
    	
          
            DE
          
        
	
          EN
        
	
        
          Home
        
      
	
        Products
        	
            
              Journals
            
          
	
            
              Books
            
          
	
            
              Book Series
            
          


        

      
	
        Service
        	
            
              Library Service
            
          


        

      
	
        Help
      
	
        
          Contact
        
      
	
        
          Portal
        
      


  

  
    
    
      
        DMW
      
    

    

  
    
    
      
        
          Full-text search
        

      

      	Full-text search
	Author Search
	Title Search
	DOI Search
	Metadata Search


    

    
    
    
    
  




  

  
    


  



  	
	
	
	
	
	
        
          Journal
        
        	
                More About This Journal
              
	
                German National License
              


      
	
        
          Authors
        
        	
                DMW Instructions for Authors
              
	
                DMW Manuskript-Manager
              


      
	
          
            Subscription
          
          	
                  Subscription Information & Contacts
                
	
                  Institutional Licensing
                


        
	
        
        
        
          
        
          
            Service
            
          
        
          
        
          
        
          
        
          
        
        	
                Press
              
	
                Reprint
              


      
	
        
        
        
          
        
          
            DMW - DGIM - Gesellschaftsausgaben 2011-2020
            
          
        
          
        
          
        
        	
                Full Text Access to DGIM-Gesellschaftsausgaben for Society Members
              


      





    	
        
        
        
        
        
        
          
          
            
              Not Logged In
            
             
              Login
            
            
              	
                  
                    
                      
                      
                      
                      
                        Username or e-mail address: 
                        
                      

                      
                        Password:
                        
                      

                      
                        
                      

                      Forgot Access Data?
                      
                        Register Now
                      
                      
                        OpenAthens/Shibboleth Login
                      
                    

                  
                


            

          
        
        

        

      
	
        
        
          Shopping Cart
        
        









        
        
      


  

  
    
      
    

    
    
      
    
    
    
    
    
    
    
    
    
      
        
          
        

      
    
  




      

      

      
        




  



  

  
    
    
      [image: ]
      
    

    
    
      
        
          
          
          
          
            Year (Archive)
            
              
                
                  2007
                

              

              	
                      
                      
                      
                      
                        2024
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2023
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2022
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2021
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2020
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2019
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2018
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2017
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2016
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2015
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2014
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2013
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2012
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2011
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2010
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2009
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2008
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2007
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2006
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2005
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2004
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2003
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2002
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2001
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2000
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1999
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1998
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1997
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1996
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1995
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1994
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1993
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1992
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1991
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1990
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1989
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1988
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1987
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1986
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1985
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1984
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1983
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1982
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1981
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1980
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1979
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1978
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1977
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1976
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1975
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1974
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1973
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1972
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1971
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1970
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1969
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1968
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1967
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1966
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1965
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1964
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1963
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1962
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1961
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1960
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1959
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1958
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1957
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1956
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1955
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1954
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1953
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1952
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1951
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1950
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1949
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1948
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1947
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1946
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1944
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1943
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1942
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1941
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1940
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1939
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1938
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1937
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1936
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1935
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1934
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1933
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1932
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1931
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1930
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1929
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1928
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1927
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1926
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1925
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1924
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1923
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1922
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1921
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1920
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1919
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1918
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1917
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1916
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1915
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1914
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1913
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1912
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1911
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1910
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1909
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1908
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1907
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1906
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1905
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1904
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1903
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1902
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1901
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1900
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1899
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1898
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1897
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1896
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1895
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1894
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1893
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1892
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1891
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1890
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1889
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1888
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1887
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1886
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1885
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1884
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1883
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1882
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1881
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1880
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1879
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1878
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1877
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1876
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1875
                      
                    


            

          

          
          
          
            Issues
            

          

        


        	
                Table of Contents
              
	
            
              
                Current Issue
              
            
          
	
              
                Free Sample Issue (01/02/2024)
              
            


      
    

    
    
      

  
  
    
      
      
    
    
      
        
        
      

    
  



    
    
    

    

    

    
        
      
        
      
        
      
        
      
        
      
        
      
        
      
        
      
        
      
        
          
            
          
          
          
        
      
    
      
    
      
        
          
  
          
            
          
  
          
            
              
              
                DMW Walter Siegenthaler Award
              
            

            
              	
                      
                        

                        
                          Drug Prescribing for Patients with Chronic Kidney Disease in General Practice: a Cross-Sectional Study
                        

                       
                      
                    


            

          

        
      
    
      
        
          
            
              Related Journals
            

            
              	
                      
                        

                        
                          Kardiologie up2date
                        

                      
                    
	
                      
                        

                        
                          Gastroenterologie up2date
                        

                      
                    
	
                      
                        

                        
                          Endoscopy
                        

                      
                    
	
                      
                        

                        
                          Endoskopie heute
                        

                      
                    
	
                      
                        

                        
                          Zeitschrift für Gastroenterologie
                        

                      
                    
	
                      
                        

                        
                          Ernährung & Medizin
                        

                      
                    
	
                      
                        

                        
                          TumorDiagnostik & Therapie
                        

                      
                    
	
                      
                        

                        
                          Hormone and Metabolic Research
                        

                      
                    
	
                      
                        

                        
                          Experimental and Clinical Endocrinology & Diabetes
                        

                      
                    
	
                      
                        

                        
                          Aktuelle Rheumatologie
                        

                      
                    
	
                      
                        

                        
                          Pneumologie
                        

                      
                    


            

          

        
      
    
      
        
          
            
              Related Books
            

            
              	
                      
                        

                        
                          Innere Medizin: Allgemein
                        

                      
                    
	
                      
                        

                        
                          Dermatologie / Allergologie
                        

                      
                    
	
                      
                        

                        
                          Innere Medizin: Gastroenterologie
                        

                      
                    


            

          

        
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
  

    
  

  
  
  






  
  

  
    

  
  
    
      
      
    
    
      
      
    
  



    


  

    

    
      
    
      
    
      
    
      
        
          
        
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    

    
    
    

    
      
        
          Subscribe to RSS

          Please copy the URL and add it into your RSS Feed Reader.

          
          https://www.thieme-connect.de/rss/thieme/en/10.1055-s-00000011.xml
        

      

    

    

    

    
      
        [bookmark: saveLink]
      
    

    
      
        
      

      
        
      

      
        
          Share / Bookmark

          Facebook
          X
          Linkedin
          Weibo
        

      

    

    
      
    

    

    
      
          
              
          
      
    

    

    

    
      
        
        
          
          
          
        
      
    
  


  
    
      
        
          
            
              Download PDF
            
          
        
      

      
        
          
            
          
        
      

    

  

  

  
  
    
  
  




    
    
Dtsch Med Wochenschr 2007; 132(28/29): 1505-1509
DOI: 10.1055/s-2007-982060

Originalarbeit | Original article

Endokrinologie


© Georg Thieme Verlag KG Stuttgart · New York
Morbus Fabry: Demografische Übersicht seit Einführung der Enzymersatztherapie

Fabry disease: demographic data since introduction of enzyme replacement therapyM. Cybulla1
            , K. Walter2
            , H. P. H. Neumann1
            , U. Widmer3
            , M. Schärer3
            , G. Sunder-Plassmann4
            , T. Jansen5
            , A. Rolfs6
            , M. Beck7
            , im Namen der FOS-Forschungsgruppe und des FOS-Exekutivkomitees

	
[bookmark: AOR-62-1]1Medizinische Klinik, Abteilung für Nephrologie, Albert-Ludwigs-Universität, Freiburg, Deutschland
	
[bookmark: AOR-62-2]2Universitäts-Kinderklinik, Albert-Ludwigs-Universität, Freiburg, Deutschland
	
[bookmark: AOR-62-3]3Medizinische Klinik und Poliklinik, Departement Innere Medizin, Universität Zürich, Schweiz
	
[bookmark: AOR-62-4]4Universitätsklinik für Innere Medizin III, Klinische Abteilung für Nephrologie und Dialyse, Medizinische Universität Wien, Österreich
	
[bookmark: AOR-62-5]5Universitäts-Hautklinik, Universitätsklinik Essen, Deutschland
	
[bookmark: AOR-62-6]6Neurologische Klinik, Universität Rostock, Deutschland
	
[bookmark: AOR-62-7]7Universitäts-Kinderklinik, Abteilung Stoffwechselkrankheiten, Universität Mainz, Deutschland





Further Information


Publication History


        eingereicht: 25.1.2007
      



        akzeptiert: 14.6.2007
      


Publication Date:
03 July 2007 (online)










Also available at[image: ]





	
Abstract

	
Full Text

	
References




 

[image: SFX Search]

 Buy Article Permissions and Reprints



[image: ]


        
Zusammenfassung

        

          
Hintergrund und Fragestellung: M. Fabry ist eine seltene, X-chromosomal vererbte, lysosomale Speicherkrankheit. Im progressiven Verlauf kommt es zu multiplen Organschädigungen, z.B. an Haut, Nerven, Niere und Herz. Dadurch wird nicht nur die Lebensqualität deutlich beeinträchtigt, sondern unbehandelt auch die Lebenserwartung verkürzt. Da M. Fabry selten ist und einen geringen Bekanntheitsgrad sowie eine hohe klinische Variabilität besitzt, wird er oft nicht bzw. verspätet diagnostiziert. Seit 2001 ist die Enzymersatztherapie (EET) eine Option zur kausalen Behandlung des M. Fabry. Ziel der Untersuchung war die Analyse von Demografie und klinischer Ausprägung der Erkrankung.


        

          
Patienten und Methoden: In der Fabry Outcome Survey (FOS), einer europäischen Datenbank zur klinischen Verlaufsdokumentation von M. Fabry, wurden die Daten von 262 Patienten,130 Männer und 132 Frauen (mittleres Alter: 37,5 und 34 Jahre bei Eintritt in FOS), aus Deutschland, der Schweiz und Österreich berücksichtigt. 


        

          
Ergebnisse: Typische Symptome, wie Akroparästhesien, Gelenkschmerzen, Hypohidrosis, Fieber und Angiokeratome, treten schon im frühen Kindesalter (mittel: 9 Jahre) auf. Bei männlichen Patienten manifestieren sich die Symptome signifikant früher als bei weiblichen. Das Intervall vom Auftreten erster Symptome bis zur Diagnosestellung beträgt etwa 15 Jahre. Der Schweregrad der klinischen Ausprägung korreliert, gemessen am FOS-Mainz Severity Score Index (MSSI), signifikant mit dem Lebensalter (p = 0,0001). Hauptursachen für Morbidität und Mortalität bei M. Fabry sind Beteiligungen der Nieren und des Herzens bei jeweils 75 % der Patienten. 171 Patienten (65,3 %, davon 92 Männer, 79 Frauen) werden derzeit kontinuierlich mit einer Enzymersatztherapie (EET) mit Agalsidase-alfa behandelt. Dies entspricht 70,8 % aller männlichen und 59,8 % aller weiblichen Patienten der FOS.


        

          
Folgerung: Für Prognose und Lebensqualität ist es von großer Bedeutung, dass M. Fabry möglichst frühzeitig diagnostiziert und noch vor einer irreversiblen Organschädigung adäquat behandelt wird. Bei idiopathischen klinischen Symptomen sollte auch an einen M. Fabry gedacht werden. Nationale sowie internationale Beobachtungsstudien wie FOS leisten einen wichtigen Beitrag, um über diese heterogene Erkrankung weitere wichtige klinische Daten zu gewinnen.


      
        
Summary

        

          
Background and objective: Fabry's disease is a rare, X-chromosome linked recessive lysosomal storage disorder. In its course multiple organ damage occurs, e.g. in skin, nerves, kidneys and heart. The disease not only markedly impairs the quality of life but also shortens life expectancy if untreated. As it is a rare and not widely known disease with considerable variability of its symptoms it is often not or only belatedly diagnosed. Since 2001, enzyme replacement has become available as an option in the causal treatment. It was the aim of this study to analyse the demography and clinical expression of the disease.


        

          
Patients and methods: Data were obtained from the Fabry Outcome Survey (FOS), a Europe-wide data bank for the documentation of the disease's clinical course, on 262 patients (130 males, 132  females; mean age 37.5 and 34 years, respectively on entry in the FOS) in Germany, Switzerland and Austria.


        

          
Results: Typical symptoms - acroparesthesias, joint pain, hypohidrosis, fever and angiokeratoma - have their onset in childhood (mean age nine years). Symptoms start significantly earlier in males than females. The interval between onset of the first symptoms and establishment of the diagnosis is about 15 years. The severity of the clinical picture, as measured in the POS Mainz severity score index (MSSI), correlates significantly with the person's age (p = 0.0001). Main causes of morbidity and  death in Fabry's disease are involvement of the kidneys or heart, the one or other occurring in 75% of patients. 171 patients (38 [65.3%]: 92 males, 79 females) are at present being continually treated with enzyme-replacement (ERT), agalsidase-a, i.e. 70.8% of all male and 59.8 of all female patients in the FOS.


        
Conclusions: It is of great importance for the prognosis and quality that Fabry's disease is diagnosed as early as possible and treated adequately before the onset of organ damage. If the listed symptoms by themselves remain unexplained, Fabry's disease should be considered in the differential diagnosis. National and international observational studies, such as the FOS, significantly contribute to gaining important clinical data on this heterogeneous disease.
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