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Liebe Patientin, lieber Patient mit familiarer Cholestase, liebe Familie eines an
familiarer Cholestase erkrankten Kindes,

die Diagnose familiare Cholestase, oder kurz PFIC, wirft wahrscheinlich viele
Fragen auf. Bei der PFIC ist das AusmaR der Beschwerden ganz unterschiedlich
und ebenso das Behandlungsspektrum. Einige Patienten lassen sich mit
Medikamenten sehr gut einstellen und haben kaum Symptome. Beianderen ist
die Leber stark betroffen und die Krankheit schreitet voran, sodass die Leberim

Verlauf durch eine neue ersetzt werden muss. Wir méchten lhnen mit der
Broschiire einige grundlegende Antworten auf lhre Fragen rund um diese
seltene Erkrankung geben. Sie erfahren mehr tber die Ursache der Cholestase
und deren Verlauf, Gber Diagnoseverfahren und wie sie behandelt wird. Sie
finden auBerdem zusatzliche Quellen, die Sie zur Information nutzen kénnen.
Weitere Unterstlitzung und Hilfe erhalten Sie auch von unserem Team der
Kindergastroenterologie in der Universitatsklinik fir Kinder- und Jugend-
medizin Tibingen.
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1. Wasist PFIC?

,Progressive familidre intrahepatische Cholestase” ist ein
Uberbegriff fiir eine Gruppe von Lebererkrankungen bei
denen der Galleabfluss gestort ist. Diese werden vererbt,
ohnedass die Eltern erkrankt sein miissen. Nur eines von
50.000 bis 100.000 neugeborenen Kindern tragt die
seltene Kombination von zwei defekten Genen, die fur
die Entstehung einer PFIC verantwortlich sind, in sich. Bei
diesen Patient*innen treten die Symptome zumeist im
Sauglings- bzw. Kleinkindalter auf und entstehen als
Folge des gestorten Transportes von Gallebestandteilen
von der Leber in den Darm. Deshalb sammeln sich diese
Gallebestandteile in der Leber und im Blut an. In vielen Fallen ist die
Folge der Storung ausschlieBlich ein starker Juckreiz, aber haufig auch
Gelbsucht oder eine Gedeihstorung sowie Symptome, die aullerhalb
der Leberliegen kdnnen.

Was ist PFIC?

PFIC [engl.] = progressive familial intrahepatic
cholestasis

= familidre intrahepatische Cholestase
= PFIC Typ 1-3, unterschiedliche Formen der
Erkankung mit unterschiedlichen Gendefekten

Entdeckt wird die Erkrankung meist im Sauglings- oder Kleinkindalter,
bei weniger stark Betroffenen auch erst im Schul-, Jugendlichen- oder
seltener im Erwachsenenalter. Wie stark ausgepragt die Symptome
sind, ist von Mensch zu Mensch unterschiedlich und entsprechend
verschieden sind die Verldaufe und die Behandlungsmaglichkeiten. Die
eingesetzten Medikamente sollen vor allem die Symptome, wie
Juckreiz, lindern. Eine Aussicht auf Heilung haben die Kinder nur durch
eine Lebertransplantation oder zukiinftig wahrscheinlich auch durch
eine Gentherapie.



2. Die gesunde Leber

Die Leber ist das wichtigste Stoffwechselorgan in
unserem Korper. Uber die Pfortader werden Nahrstoffe
aus dem Darm in die Leber aufgenommen, zerlegt und
einige auch dort gespeichert (zum Beispiel fettlésliche
Vitamine).

Die Leber stellt auRerdem die EiweiRe des Blutplasmas
her, die dort wichtig sind fir den Transport, die
Immunabwehr und die Blutgerinnung. Endprodukte des
Stoffwechsels und auch korperfremde Substanzen
werden durch sie abgebaut. Die Leber dient uns also auch
als Entgiftungsorgan.
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Als grofite Driise des Korpers produziert die Leber die Galle, die
entweder direkt in den Diinndarm abgegeben oder, wenn gerade nicht
benbtigt, in der Gallenblase gespeichert wird

Abbildung 1:
Leber und Gallenblase mit
anatomischen Details



Die Galle ist durch das sogenannte Bilirubin, einem
Abbauprodukt der roten Blutkdrperchen, griin-gelb
gefarbt. Sie enthdlt auBerdem eine groRe Menge
Gallensduren, die in der Leber aus dem Korperfett
Cholesterol hergestellt werden. Die Gallenfllssigkeit hat
im Dinndarm die Aufgabe, das Fett und mit ihm die
fettloslichen Vitamine (Vitamin A, D, E und K) zu binden,
damit es anschlieBend besser in den Blutkreislauf
aufgenommen wird.
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Damit nicht immer wieder neue Galle gebildet werden

muss, wird ein GroRteil am Ende des Dinndarms (lleum)
wieder in das Blut aufgenommen und zur Leber
zurlcktransportiert - der sogenannte entero-hepatische Kreislauf
(siehe Abbildung 2 ). Mit dem restlichen Teil der Galle werden das schon
genannte Bilirubin sowie Giftstoffe, Gber den Stuhl ausgeschieden.

Abbildung 2: Der enterohepatische Kreislauf



3. Die ersten Symptome

Haufig suchen Betroffene oder Eltern mit ihrem von PFIC
betroffenen Kind das erste Mal den Arzt oder die Arztin
wegen des standigen Juckreizes auf.

Insbesondere wenn weitere
Symptome fehlen, wird auf-
grund der Seltenheit einer
familiaren Cholestase haufig
anfangs die Diagnose einer
Hauterkrankung, zum Bei-
spiel einer atopischen Derma-

titis (,Neurodermitis“) gestellt. Bei sehr
starkem Juckreiz kann es zu Hautreizungen,
Schlafproblemen, Reizbarkeit und Erschop-
fung kommen.
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Schwer betroffene Kinder werden zumeist im frilhen Sauglingsalter
wegen ldnger anhaltender Gelbsucht (Gelbsucht = Ikterus) vorgestellt.
Das Bilirubin, das normalerweise mit der Galle ausgeschieden wird,
verteilt sich durch das Blut im Korper und farbt Haut und Schleimhaute
gelblich.

Ist lhnen vor der Diagnose bereits aufgefallen,

dass Ihr Kind nicht altersentsprechend wachst

oder zunimmt? Ihre Kinderérztin / Ihr Kinder-

arzt spricht dann von einer Gedeihstérung.

Der Grund dafirist der erhéhte Energiebe-

darf und die gleichzeitig beeintrachtigte Ver-

dauung. Es sind namlich unter anderem die

Gallensauren, welche fiir die Aufnahme

von Nahrungsfetten und fettléslichen Vitaminen im Darm wichtig sind
und bei einer chronischen Lebererkrankung entsprechend fehlen.
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4. Entstehung der PFIC und Zeichen von Organfunk-
tionsstérungen

Verantwortlich far die Stérung sind verschiedene
Gendefekte, die selten vorkommen. Die Krankheit
kommt erst zum Vorschein, wenn ein Kind von BEIDEN
Eltern ein verantwortliches, verandertes Gen erbt.

Wenn beide Eltern gesund, aber Trager EINER Genva-
riante sind, liegt das Risiko bei 25%, dass ihr Kind eine
PFIC entwickelt (siehe Abbildung 3).
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und Zeichen von

Organfunk-
tionsstorungen

A, B - Gesundes Gen
a, b - Defektes Gen

Aa Bb

Wird ein Kind gezeugt, gibt es 4 Mdglichkeiten, wie das Gen fir das spezielle

Transportprotein von den Eltern weitervererbt wird:
“ -

Kind gesund, kein Trager  Kind gesund, aber Trager  Kind gesund, aber Trager Kind krank

Abbildung 3: Vererbung des Gendefekts, der fir eine PFIC verant-
wortlichist

JIrager” des Gendefekts sind Personen, die EINE defekte Genkopie
besitzen und diese auch weitervererben, selbst aber nicht an einer
familidaren Cholestase erkrankt sind. Erst in besonderen Situationen

wie bei einer Schwangerschaft, bei einer schweren Infektion oder
durch bestimmte Medikamente, lassen sich leichte oder/ und
voriibergehende Symptome einer PFIC erkennen.




Bisher sind neben den drei Hauptvertretern (PFICTyp 1, 2
und 3) noch weitere Typen der familidgren Cholestase und
deren ursachlicher Gendefekt bekannt und detailliert
beschrieben. Allen 3 Typen gemein ist, dass die Bildung
von Galle und deren Transport in die Gallengange
beeintrachtigt ist, wodurch es zu einem Rickstau der
Gallensauren in die Blutbahn kommt.
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Sie unterscheiden sich jedoch, je nachdem welcher
Schritt der Gallesekretion defekt ist (siehe Abbildung 4 ).
Das wiederum hat Einfluss auf die Symptome und deren
Auspragung.

Abbildung 4: Betroffene Transportproteine und jeweiliger Typ der
familidren Cholestase (Darstellung der 3 haufigsten PFIC-Varianten)
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Die angestauten Gallensdauren verursachen in den
Leberzellen und in deren Umgebung Entziindungen.
Durch das Blut verteilen sie sich im ganzen Korper, lagern
sich unter der Haut ab und tragen damit zu dem lastigen
Juckreiz bei. Die genauen Ablaufe sind allerdings noch
nicht vollstandig geklart.

Die Gelbsucht, oder auch lkterus genannt, ist ebenfalls
ein Zeichen fir eine Storung des Galletransportes: Das
Bilirubin, welches sonst mit der Galle ausgeschieden
wird, reichert sich im Blut an und farbt Haut und
Schleimhaute gelblich.

Weil Fett und die fettloslichen Vitamine durch die reduzierte oder
fehlende Galle weniger gut aufgenommen werden, kommt es zu
Mangelerscheinungen und dadurch zu Wachstums- und Entwicklungs-
stérungen (siehe auch Tabelle 1). AuBerdem wird das nicht aufgenom-
mene Fettim Darm weiter in den Dickdarm transportiert. Der Stuhl wird
dadurch fetthaltiger und moglicherweise entstehen Durchfille

(Diarrho).

Tabelle 1: Fettlosliche Vitamine und Folgen des Vitaminmangels
ausgeldst durch PFIC

Vitamin A

VitaminE

VitaminD

Vitamin K

Storungen des Sehvermoégens (Nachtblindheit),
Infektanfalligkeit

Koordinationsstorung, Stérungen in der Funktion und
der Entwicklung des Nervensystems

Rachitis (Knochenerweichung)
Blutgerinnungsstérungen (Zahnfleischbluten, Nasen-

bluten, seltener schwere Blutungen, z.B. im zentralen
Nervensystem)



Mit dem Fortschreiten der Cholestase und durch die
standigen Entziindungsprozesse wird gesundes Leber-
gewebe in unbrauchbares Bindegewebe umgebaut: eine
sogenannte Fibrose entwickelt sich. In schweren Fallen
entstehen im weiteren Verlauf ,Vernarbungen”. Dieses
Stadiumwird als Zirrhose bezeichnet und ist nicht mehr zu
kurieren.
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Durch die Zirrhose ist die Leber weniger elastisch. In der Pfortader,
deren Blutstrom in die Leber gelenkt ist, entsteht dadurch ein
Bluthochdruck. Das Blut nutzt deshalb auch andere Wege an der Leber
vorbei und ldsst die BlutgefdRe im Bereich der Speiseréhre und des
Magens anschwellen. Diese geweiteten Gefdlle kdnnen bluten, wo-
durch es zu blutigem Erbrechen oder schwarz gefarbtem Stuhl kommen
kann. Durch den Pfortaderhochdruck vergroRert sich auch die Milz
(Splenomegalie). Die veranderten Druckverhaltnisse sorgen fiur eine
Ansammlung von FlUssigkeit im Bauchraum (auch Bauchwasser oder
Aszites genannt). Haufig ist dies mitverursacht und begleitet von einer
schwacher werdenden Leberfunktion. Bei einigen Kindern ist das
Endstadium mit Leberversagen schon vor dem 10. Lebensjahr erreicht,
was eine Lebertransplantation notwendig macht. In sehr seltenen
Fallen kann sich ein Tumorin der kranken Leber entwickeln.
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5. Was tun die Artz*innen?
- Diagnose und Therapie -

Bis eine PFIC eindeutig festgestellt wird, konnen
moglicherweise einige Monate vergehen. Wir sind
zusammen mit anderen Zentren in Europa bemiiht,
diesen Zeitraum deutlich zu verkirzen, die Diagnose
zligig zu stellen und mit einer geeigneten Therapie so
schnell wie moglich zu beginnen.

Ihnen oder lhrem Kind wird Blut entnommen, mit dem
die Arzt*innen die Leberfunktion untersuchen (Bilirubin,
Enzym GGT und andere, Gerinnungswerte, Albumin). Auch in
wiederkehrenden Routinekontrollen werden immer wieder die
Leberwerte bestimmt. Mit Hilfe von bildgebenden Verfahren wie
Ultraschall kdnnen die GréRen von Leber und Milz gemessen, sowie die
Durchblutung der Leber untersucht werden. Ergdnzend wird zumeist
eine Leberbiopsie durchgefiihrt, um die Diagnose PFIC zu bestatigen,
andere Ursachen der Lebererkrankung auszuschlieRen und den bereits
entstandenen Leberschaden besser einschdtzen zu kénnen. In diesem
kurzen Eingriff, welcher unter Dammerschlaf und ausgeschaltetem
Schmerzempfinden (Sedierung) durchgefiihrt wird, entnimmt der Arzt /
die Arztin (iber einen Hautstich mit einer Hohlnadel einen sehr kleinen
Gewebezylindervon der Leber.

Spezialist*innen (Pathologen) untersuchen diese Probe anschliefend
unter dem Mikroskop. Komplikationen, wie Blutungen, sind bei der
Biopsie-Entnahme selten. Sollte dieser Eingriff bei lhnen oder lhrem
Kind erforderlich sein, erhalten Sie vorab von lhren behandelnden
Arzt*innen ausfiihrliche Informationen dazu.

Um die PFIC zu bestdtigen und den Subtyp festzustellen, wird in der
Regel ein Gentest (Analyse der betroffenen Anteile der Erbinformation
[DNA]) durchgefiihrt. Dafir wird haufig auch das Blut der Eltern
bendtigt. Der Test kann zwei oder mehr Wochen dauern.



Liegt die Diagnose vor, wird die Therapie festgelegt. Die
Wahl der Medikamente bei PFIC ist letztendlich abhadngig
von dem Ausmal’ der Beschwerden. Sie dienen vor allem
zu deren Linderung, zur Behandlung von eingetretenen
Komplikationen und sollen helfen, das Fortschreiten der
Erkrankung zu verlangsamen. Das interdisziplinadre
Behandlungskonzept beinhaltet neben medikamentésen
Therapien, spezielle Erndhrungsstrategien und chirur-
gische MalRnahmen.

Ein wichtiges Therapieziel ist die Verminderung des

mitunter sehr belastenden Juckreizes, durch Verringe-

rung der Gallensdure-Konzentration im Blut. In frihen

Phasen der Erkrankung werden haufig Ursodesoxycholsdure oder Ri-
fampicin eingesetzt, die Galletransport und -stoffwechsel verbessern
sollen. Weiterhin wird durch Medikamente versucht, dass mehr
Gallensduren aus der Leber in die Gallengange und dann in den Darm
transportiert werden. Dort wird die Wiederaufnahme gehemmt und
Gallensauren vermehrt mit dem Stuhl ausgeschieden. (z.B. durch
Colestyramin). Die beschriebenen Medikamente sind fur die
Behandlung von PFIC nicht explizit getestet worden und werden
deshalb ohne eine formelle Zulassung genutzt. Aktuell werden in
Studien neue Medikamente fiir die Nutzung bei PFIC getestet. Sie
gehoren der Gruppe der Gallensdure-Wiederaufnahme-hemmer (IBAT-
Inhibitoren)an.

Medikamente zur Behandlung von PFIC:
e Ursodesoxycholsaure
o Fettl6sliche Vitamine

e Rifampicin
¢ |BAT- Inhibitoren = hemmen Gallensaure-
Riicktransporter im lleum
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Arzt

Wenn die Medikamente zur Behandlung des gestorten
Galletransportes nicht wirken, kénnen bei geeigneten
Patienten die Beschwerden mit Hilfe einer Operation
abgemildert werden. Bei der Gallengangsdrainage wird
versucht, die Gallensdauren ab- oder umzuleiten, damit
weniger Gallensduren aus dem Diinndarm wieder in das
Blut aufgenommen werden. Die Ableitung der Galle
erfolgt entweder nach ,extern” durch einen Ausgang
(Stoma) zur Bauchdecke (siehe Abbildung 5) oder
»intern“ mit einem Bypass. Hier wird die Gallenblase mit
dem Dickdarm verbunden und das Ende des Dinndarms
(leum) umgangen. Ein kleiner Teil des Diinndarms wird
als Verbindung von der Gallenblase zur Bauchdecke oder
zum Dickdarm umfunktioniert. Vor so einem Eingriff besprechen Sie
alle Details sowie Vorteile und Risiken umfassend mit dem Arzt oder
derArztin.

Abbildung 5: externe Gallengangs-
drainage mit Stoma zur Bauchdecke

Wenn das Wachstum und die Entwicklung lhres Kindes durch die
Erkrankung beeintrichtigt sind, verschreiben die Arzt*innen eine
Formula-Nahrung, deren Energie- und Fettgehalt haufig den be-
sonderen Bedirfnissen von leberkranken Kindern angepasst ist. Zur
Verbesserung des Vitamin-Status werden fettlosliche Vitamine als
Tabletten, Tropfen oder Injektionen verabreicht.
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Die Kinder mit familidrer Cholestase miissen einerseits
mehr essen, weil sie die Fette aus der Mahlzeit nur
schlecht aufnehmen koénnen, jedoch haben sie ande-
rerseits auch weniger Appetit. Dies macht in ausgewahl-
ten Féllen eine Erndhrung Uber eine Magensonde not-
wendig. Die Sonde fiihrt durch die Nase in den Magen und
unterstitzt damit die Ernahrung des Kindes.
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Wenn die genannten Therapien nicht die erhofften
Linderungen und bei Kindern eine normale korperliche
Entwicklung bewirken, kommt es vor allem bei einem
raschen und schweren Verlauf der Erkrankung zu
schweren Leberschaden. Im Endstadium der Erkrankung
muss deshalb die Leber durch eine Transplantation ersetzt werden.

Neue Operationsmethoden, wie die Teilung von Spenderorganen oder
die Lebendspende eines Teils der Leber durch Verwandte, eréffnen
mehr Moglichkeiten fir die Lebertransplantation bei Kindern. Jedoch
sollte sie nur nach genauer Abwagung der Vor- und Nachteile durch-
gefihrt werden: Kinder nach Lebertransplantation haben in den
meisten Fallen eine gute Prognose und genielRen ein hohes Mald an
Lebensqualitat.

Dennoch ist eine lebenslange medikamentose Behandlung notwendig,
damit der Kérper die neue Leber nicht abstoRt. Andere Komplikationen
einer Transplantation sind abhadngig vom PFIC-Typ. Die behandelnden
Arzt*innen informieren Sie (ber die weiteren Details zur Leber-

transplantation Ihres Kindes.
12
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6. Was kdnnen wir als Eltern tun?

Der Juckreiz ist das Symptom der Cholestase, das Sie als
Familie vermutlich am meisten beeinflusst. Etwas
Linderung koénnen Sie sich oder lhrem Kind mit
feuchtigkeitsspendenden und riickfettenden Cremes
verschaffen.
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Auch die Haut kiihlende MalRnahmen, wie ein kiihleres

Bad oder eine kiihlere Raumtemperatur zu Hause

konnen helfen. Ziehen Sie sich oder Ihrem Kind vor allem

Kleidung aus Baumwolle an, kaufen Sie eher keine Woll-
oder Polyestersachen. Halten Sie die Nagel moglichst kurz
geschnitten. Damit sich die Kleinen nachts nicht wund kratzen, ziehen
Sie ihnen Overalls, vielleicht auch Baumwollhandschuhe an. Tagstber
kann Ablenkung (Spaziergange, Spielplatz, Treffen mit Spielkameraden)
helfen, um den Juckreiz zu vergessen.

als Eltern tun?

Was k

Sorgen Sie zu Hause fiir eine gesunde
und ausgewogene Erndhrung und
bleiben Sie bei den Mahlzeiten
entspannt. Es gibt keine Lebensmittel,
die Patient*innen mit PFIC nicht essen
dirfen. Bekommt Ihr Kind eine Spe-
zialnahrung? Lassen Sie es trotzdem
zusatzlich ganz normal am Familien-
tisch teilhaben und essen. Das ist
wichtig flir die Entwicklung eines ge-
sunden Essverhaltens. Wenn Sie noch
stillen, tun Sie es gerne auch wei-
terhin, sofern lhr Kind darunter ge-
deiht. Da die Muttermilch vor allem
langkettige Fettsduren enthalt, die bei beeintrachtigtem Gallefluss
weniger gut aufgenommen werden, kann zuséatzlich eine mit
mittelkettigen Fettsduren angereicherte Sduglingsmilchnahrung notig
sein.
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Wenn lhr Kind Uber eine Nasen-Magen-Sonde ernahrt
wird, sind Sie zu Hause die Expert*innen fur die
Versorgung lhres Kindes. Daflir werden Sie von unserem
Team im Umgang mit der Sonde geschult. Die Erndhrung
Gber eine Sonde mag im ersten Moment abschrecken,
kann fir Sie aber auch Erleichterung bedeuten, denn so
bekommt Ihr Kind die Energie und Vitamine, die es flir das
Wachstum braucht.
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Um fir lhr Kind da zu sein, sollten Sie auch auf sich selbst achten und
sich auch mal Auszeiten nehmen. Vergessen Sie nicht regelmaRig zu
essen, zu schlafen und zu entspannen. Vielleicht kénnen Sie sich mit
Ihrem Partner / lhrer Partnerin bei der Betreuung abwechseln. Es kann
helfen, mit anderen betroffenen Familien oder mit Freund*innen lber
Ihre Situation zu sprechen. So tanken Sie Kraft, um fir lhr Kind eine gute
Unterstlitzung zu sein.

14
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7. Werhilftuns?

Weitere Informationen zur Pflege Ihres Kindes und
Versorgung lhres Kindes zu Hause erhalten Sie von den
Kinderkrankenpfleger*innen, den Ernahrungsberater-
*innen und Arzt*innen in unserem Team der Kinder-
gastroenterologie.

Wenn Sie psychologische Unterstiitzung oder eine
sozialrechtliche Beratung brauchen, ist das Team des

psychosozialen Dienstes unserer Kinderklinik fiir Sie da.

Sollten Sie online nach weiteren Informationen suchen,

seien Sie sensibel fur die richtigen Quellen. Im Folgenden haben wir fir
Sie verlassliche Quellen zusammengestellt:

15

Verein Leberkrankes Kind e.V.: www.leberkrankes-kind.de
Kinderhilfe Organtransplantation: www.kiohilfe.de
Deutsche Leberstiftung: www.deutsche-leberstiftung.de
Deutsche Leberhilfe e.V.: www.leberhilfe.org

Lebertransplantierte Deutschland e.V.:
www.lebertransplantation.eu

Selbsthilfe bei seltenen Erkrankungen: www.orpha-selbsthilfe.de
Portal fur seltene Erkrankungen: www.orphanet.net

NAKOS - Nationale Kontakt- und Informationsstelle zur Anregung
und Unterstiitzung von Selbsthilfegruppen: www.nakos.de

Children’s Liver Desease Foundation:
https://childliverdisease.org (englisch)

Europdisches Netzwerk Rare Liver Desease:
www.rare-liver.eu (englisch)



8. Glossar

Bilirubin

ist ein Abbauprodukt der roten Blutkdrperchen
(Erythrozyten) und wird durch die Galle aus dem Korper
ausgeschieden. Bilirubin ist bei einer Lebererkrankung
verantwortlich fir die Gelbfarbung von Haut und Schleim-
hauten, indem es sich im Blut anreichert und in allen
Korperregionen verteilt wird.

Cholestase

... meint einen Gallestau, das heilt die Gallenflissigkeit kann

nicht ungehindert von der Leber in den Darm flielen. Die Ursache
hierfir kann mechanischer (zum Beispiel Gallensteine) oder
metabolischer Natur (zum Beispiel wird zu wenig Gallensdure
produziert) sein. Die Folge ist, dass sich zu viel Galle in der Leber und im
Blut anreichert und im Gegensatz dazu, im Darm zu wenig Galle
ankommt, um Fett ausreichend zu verdauen.

Enterohepatischer Kreislauf

... ist eine Art Gallensduren-Recycling. Die Galle wird in das Duodenum
(erster Teil des Dlinndarms) abgegeben, wo es die Fettverdauung
unterstiitzt und im lleum (letzter Teil des Diinndarms) werden 95%
wieder ins Blut aufgenommen. Nur so kann die groBe Menge an
Gallensduren, die zur Fettverdauung bendtigt wird, zur Verfligung
gestellt werden.

Fettlosliche Vitamine

... sind die Vitamine A, D, E und K. “Fettl6slich” bedeutet, dass sie
dhnliche chemische Eigenschaften wie die Nahrungsfette haben.
Deswegen werden sie zusammen mit ihnen und mit Hilfe der Galle vom
Darm ins Blut aufgenommen. Im Gegensatz zu wasserloslichen
Vitaminen konnen fettlésliche auch im Korper (v.a. in der Leber)
gespeichert werden, sodass neben einem Mangel auch ein UbermaR an

Vitami oglich ist.
itaminen moglich s 16



Galle

Hauptkomponenten der Galle sind Gallensauren,
Phospholipide (wie Lecithin), Bilirubin, Elektrolyte und
Wasser. Sie wird in den Hepatozyten (Leberzellen)
gebildet und entweder liber den Gallengang direkt in den
Darm entlassen oder in der Gallenblase gespeichert. Im
Darm wird sie fiir die Verdauung und Aufnahme von Fett
benotigt.

Gallenblase

Die Gallenblase ist das Speicherorgan fiir die Gallen-
flissigkeit. Wenn die Leber mehr Galle produziert als
gerade fiur die Verdauung bendtigt wird, kommt es zu einem Rickstau
von Galle bis zur Gallenblase, wo sie zur besseren Speicherung einge-
dickt wird.

Gelbsucht

Zur Gelbsucht kommt es, wenn die Bilirubin-Konzentration im Blut
deutlich erhoht ist. In dem Fall tritt es aus den Blutgefallen heraus und
verteilt sich im Gewebe. Zuerst verfarbt sich die sonst weille Lederhaut
der Augen und wird gelblich. Bei noch hoheren Konzentrationen farbt
sich auch die Haut. Die Ursachen fiir eine Gelbsucht sind vielfdltig, ein
verminderter Abbau durch Stérungen im Leberstoffwechsel oder eine
gestorte Abgabe in die Galle kdnnen verantwortlich sein.

Gendefekt = genetische Stérung,

... das heiRt eine Verdnderung an einer oder mehreren Stellen im
Erbgut. Wissenschaftler sprechen dann von einer Variante oder
Mutation. Genetische Defekte werden haufig vererbt (=Erbkrankheit).
Wenn das defekte Gen die Information zur Herstellung eines, wie in
diesem Fall, Transportproteins tragt, so kann die Funktion des
Transporters gestort sein oder der Transporter wird gar nicht gebildet.
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lkterus =Gelbsucht (siehe oben)

lleum
Der letzte von drei Teilen des Diinndarms.

Juckreiz

Der Juckreiz ist eine sehr unangenehme Empfindung, die
die Haut betrifft. Dabei sind primar keine Verdanderungen
der Haut beobachtbar, wie es bei einer Hauterkrankung
der Fall ware. Erst sekundar, also als Folge des standigen
Kratzens, gibt es auch Irritationen bis hin zu Blutungen. Die
Ursache fir den Juckreiz bei Leber- oder Gallestérungen ist noch nicht
umfassend geklart. Mutmallich ist die erhohte Gallensduren-
Konzentration im Blut dafiir verantwortlich. Der Juckreiz kann
generalisiert, also am ganzen Koérper, oder lokalisiert, auf einzelne
Korperstellen begrenzt, auftreten. Der Leidensdruck ist extrem
belastend und wird haufig unterschatzt. Haufig wird er abends und
nachts als schlimmer empfunden.

Pruritus =Juckreiz (siehe oben)

Stoma

Der kinstliche Ausgang ist eine Verbindung von einem inneren Organ
(Blase, Gallenblase) mit der Haut. Haufig endet der Ausgang auf der
Bauchdecke. Ein Stoma dient der Aufnahme von Nahrstoffen oder der
Ausscheidung, wenn dies auf dem normalen Weg nicht mehr in
ausreichendem MaR moglichist.
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