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Gliederung

Erkrankungsformen




adreno = Funktionseinschrankung der
Nebenniere

leuko = Veranderung der weilien Substanz des
Gehirns u. Rickenmarkes

Dystrophie = schlechte Ernahrung/Untergang
der well3en Substanz



Was ist eine
Adrenoleukodystrophie?

» Genetisch bedingte peroxisomale
Stoffwechselkrankheit

o fortschreitende Zerstorung der
Nervenumhullung ( Myelin) im Gehirn,
Rlckenmark und den Nerven

» schwere neurologische u./o.physische
Storungen



Erkrankungsformen der X-
chromosomalen Adrenoleukodystrophie

e kindlich zerebrale Form

 adoleszente u. adulte zerebrale Form
(haufig psychatrischen Krankheitsbildern
Zugeordnet)

« Adrenomyeloneuropathie
 Morbus Addison

e asymptomatische Form

« symptomatische Ubertragerinnen



Genetik

« Gendefekt Ist mit dem Geschlecht gekoppelt
e X-Chromosom ist geschadigt

e deshalb auch X- chromosomale
Adrenoleukodystrophie



Wie kommt es zur Zerstorung der
Myelinschicht?

« Abbau von sehr langkettigen gesattigten

Fettsauren ( very long chain fatty acids = VLCFA)
ISt gestort

* Anhaufung von Uberlangkettigen gesattigten
Fettsauren,v.a.in der well3en Substanz des Gehirns
u. Rickenmarks, in der Nebennierenrinde u. den
Hoden

e (Myelinzellen) weil3e Substanz im Nervensystem
geht zugrunde



Wie aussert sich das
Krankheitsbild?

neurolog. Symptomatik:
Unkonzentriertheit,emotionale Labilitat,
Hyperaktivitat u. schul. Leistungsabfall

Gangauffalligkeiten, HOr- und
Sehstorungen, Dysarthrie und Demenz

rascher Progress der Erkrankung, fuhrt
meist zum Tod

Morbus Addison bel fast allen Patienten



Diagnostik

» Analyse des Spiegels Uberlangkettiger
Fettsauren im Blut

* Mutationsanalyse des ALD-Gens
* Neuropsycholog. Untersuchungen

« MRT (typische Veranderungen der
wellden Substanz erkennbar)

o Laborchemische Erfassung der
Nebenniereninsuffiziens



Therapie

« KMT, periphere Stammzellen 0. Nabelschnurbluttransplantation
Kriterien daftir sind: -HLA-kompatipl. verwandt/unverwandter Spender
-neuropsycholog. Verschlechterung oder
-Verschlechterung im MRT-Befund
-1Q sollte nicht unter 70 % liegen
-Erkrankung geht mit einer deutlich verkurzten
Lebenserwartung einher
-sollte gute Chancen auf eine langere
Lebenserwartung haben
-deutlich bessere Lebensqualitat sollte gegeben sein

111 Ziel sollte es nicht sein den Erkrankungsprozel’ auf der letzten Stufe vor
dem Tod aufzuhalten

e sehr fettarme Diat
« Einnahme von GTO- (Oleinsaure) u. GTE-OI (Erukasaure) o. Lorenzos-Ol
 Hormonersatzbehandlung bei Morbus Addison

« symptomatische Behandlung (Bewegungstherapie, Gymnastik,
krampflosende Medikamente, Schmerztherapie)
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Vielen Dank fur lhre / Eure
Aufmerksamkeit!!!



