atypisches Hamolytisch-Uramisches Syndrom (aHUS)

Das atypische Hamolytisch-Uramische Syndrom (aHUS) ist eine sehr seltene, chronische genetische

Erkrankung, die die Nieren und andere Organe fortschreitend schadigen kann.12

atypisch = vom Typus abweichend
hamolytisch = Auflésung der roten Blutzellen
uramisch = Kontamination des Blutes durch Substanzen, die eigentlich mit dem Harn ausgeschieden werden

Wie wird aHUS verursacht?

aHUS wird durch eine chronisch unkontrollierte Aktivierung des Komplementsystems - ein Teil des
angeborenen Immunsystems — verursacht, wodurch sich im gesamten Kérper Blutgerinnsel in den
BlutgefaBen bilden. Diese Gerinnsel werden als thrombotische Mikroangiopathie oder TMA bezeichnet."* TMA
kann zu Nierenversagen, Schlaganfallen, Herzinfarkten und vorzeitigem Tod fUhren. aHUS kann durch eine
genetische Mutation in einem oder mehreren Genen verursacht werden.%® Bei gesunden Menschen greift
das Komplementsystem Fremdkérper an und wird durch Steuerungseiweil3e reguliert, damit es dartber
hinaus nicht auch zu einem Angriff von kérpereigenem Gewebe oder Organen kommt. Bei Patient:innen mit
aHUS liegt aufgrund der genetischen Mutationen eine gestorte Kontrolle des aktivierten
Komplementsystems vor.*

Was sind die Anzeichen und Symptome von aHUS?
Nierenversagen ist eines der haufigsten Symptome von aHUS-6
Kardiovaskuldre Symptome, wie Herzinfarkt und Bluthochdruck
Neurologische Symptome, wie Schlag- und Krampfanfalle

Pulmonale Symptome, wie Atembeschwerden und
Lungenddeme

Qastrointestinale Beschwerden, wie Durchfall, Bauchschmerzen,
Ubelkeit und Erbrechen

Thrombosen

46 % der Erwachsenen und
17 % der Kinder hatten
bereits einen Monat nach
Ausbruch der Erkrankung
das Endstadium (ein
terminales Nierenversagen)
erreicht oder verstarben.'s

aHUS kann ein plétzliches
Organversagen oder deren
langsamen Funktionsverlust
Uber einen langeren Zeitraum
verursachen. Dies kann eine
Transplantation ndtig machen
und in einigen Fallen zum Tod

fUhren.”
Innerhalb eines Jahres
bendtigten 56 % der
Erwachsenen und 29 % der
Kinder eine Nierentrans- Nierenversagen ist eines der
plantation oder starben.'® haufigsten Symptome.-s
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Wie wird aHUS diagnostiziert?

Eine korrekte und schnelle Diagnose von aHUS ist mit
Herausforderungen verbunden. Die Symptome kénnen von
Patient:in zu Patient:in stark variieren. Da die Erkrankung so selten
ist, gibt es auch Arzt:innen, die noch nie mit ihr in Berthrung
gekommen sind.1920

Bei Verdacht auf aHUS sollten Laboruntersuchungen zur
Bestimmung der roten Blutkorperchen und Blutplattchen sowie
der Nierenwerte durchgefuhrt werden. Sind die Anzahl der roten
Blutkorperchen und Blutplattchen niedrig und die Nierenwerte
erhoht, kann dies ein Hinweis auf aHUS sein.'®

Obwohl 50-70% der Patient:innen mit aHUS identifizierbare

genetische Mutationen aufweisen, ist ein Gentest fUr die Diagnose ) JUSIH
nicht erforderlich.?"22 :

Wie wird aHUS behandelt? 256

In den letzten Jahren wurden immer mehr Erkenntnisse zur Funktion des Komplementsystems bei
aHUS gewonnen. Dies fuhrte zu groBen Fortschritten bei der Diagnose und Behandlung.

Eine frihzeitige, spezifische Diagnose und Therapie sind duRerst wichtig, da Patient:iinnen
einem standigen Risiko fur plétzlich auftretende, potenziell verheerende und lebensbedrohliche
Komplikationen, wie z. B. Organversagen ausgesetzt sind.

Ziel der Therapie ist es, die Symptome der thrombotischen Mikroangiopathie abzuschwachen,
bzw. die TMA zu beseitigen, die Organfunktion aufrechtzuhalten und das Komplementsystem
wieder ins Gleichgewicht zu bringen. Dafur stehen verschiedene Optionen zur Verfugung, z. B.
Plasmainfusionen und Plasmaaustausch, Dialyse und Nierentransplantation oder Hemmmung des
Komplementsystemes.
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