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Autoimmun-Lymphoproliferatives
Syndrom (ALPS)

. ALPS - was ist das?

. Wie haufig ist die Erkrankung?

. Was sind die Ursachen der Erkrankung?

. Ist es eine Erbkrankheit?

. Wie wird die Erkrankung festgestellt2

. Welche Behandlungsméglichkeiten gibt es?
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. Kann das Kind in den Kindergarten/Schule gehen?

10. Kann die Erkrankung geheilt werden?
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1 ALPS - Was ist das?

Das  Autoimmun-Lymphoproliferative
Syndrom ist eine angeborene chronische
Erkrankung, die auf einer Fehlsteuerung
des Abwehrsystems beruht. Normaler-
weise haben Abwehrzellen eine be-
grenzte Lebensdauer und es besteht ein
Gleichgewicht zwischen Neubildung
und Absterben dieser Zellen. Dieses
Gleichgewicht ist bei ALPS gestort, das
Absterben von Abwehrzellen funktio-
niert nicht richtig. Daher sammeln sich
unnoétig viele Abwehrzellen im Korper
an, insbesondere in der Milz, der Leber
und den Lymphdrisen. Es kommt zu ei-
ner Vergrollerung dieser Organe, die sehr
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ausgepragt sein kann. Das Absterben von
Abwehrzellen ist auch wichtig, um einen
Angriff dieser Zellen gegen den eigenen
Korper (Autoimmunitdt) zu verhindern.
Die Storung beim Absterben von Abwehr-
zellen bei der ALPS-Erkrankung kann da-
her zu Autoimmunitat fihren. Sie dullert
sich am hdufigsten in einer Zerstérung
von roten und weillen Blutkdrperchen
(Erythrozyten bzw. Leukozyten) und/
oder von Blutpldttchen (Thrombozyten).
Sie kann aber auch zu Erkrankungen der
Haut, der Niere, der Gelenke, der Schild-
drise oder anderer Organe fiihren.

2 Wie haufig ist die Erkrankung?

ALPS ist eine seltene Erkrankung. Sie tritt in Deutschland ungefahr bei 1 von 100.000

Personen auf.

3 Was sind die Ursachen der Erkrankung?

Es gibt keine bekannten duferen Ursa-
chen der Erkrankung. Falsche Erndhrung,
Infektionen, Impfungen, Medikamente
oder andere duf8ere Faktoren sind sicher
nicht an der Entstehung der ALPS-Erkran-
kung beteiligt. ALPS ist eine genetische
Erkrankung. Das bedeutet, dalS der Bau-
plan (Gen) fir ein Eiweils (Protein) ei-
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nen Fehler hat so dass das Protein nicht
mehr in der in der richtigen Form oder
gar nicht mehr gebildet werden kann. Bei
ALPS-Patienten liegt ein Fehler in einem
,Zelltod” Gen vor. Ohne das aus diesem
Gen hervorgehende Protein konnen Ab-
wehrzellen nicht richtig absterben.
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4 Ist es eine Erbkrankheit?

In der Regel ist ALPS eine Erbkrankheit.
Das bedeutet, dal® der Patient von Mutter
oder Vater ein fehlerhaftes ,Zelltod“-Gen
geerbt hat. Es gibt verschiedene ALPS-
Formen, da unterschiedliche Zelltodge-
ne betroffen sein konnen. Jeder Mensch
besitzt von jedem Gen zwei Stiick, eines
vom Vater und eines von der Mutter. Fr
die meisten Erbkrankheiten ist es fiir den
Ausbruch der Erkrankung nétig, daf bei-
de Gene fehlerhaft sind, da ein gesundes
Gen in der Regel ausreicht, geniigend ge-
sunde Proteine herstellen zu kénnen. Bei
der haufigsten ALPS-Form geniigt jedoch
ein fehlerhaftes Gen, um die Erkrankung
auszultsen. Eine weitere Besonderheit

ALPS%)'

ist, daB® nicht jeder, der ein fehlerhaftes
Zelltodgen hat, auch an ALPS erkrankt.
So kann es sein, dal’ beide Eltern gesund
sind, obwohl ein Elternteil genau wie
der betroffene Patient ein krankes Gen
hat. Warum die Erkrankung bei manchen
ausbricht und bei anderen nicht, ist bis
heute noch nicht verstanden. Schliesslich
gibt es eine ALPS-Form, bei der das Zell-
tod-Gen nicht in allen Zellen defekt ist,
sondern nur in einem Teil der Blutzellen.
Bei dieser Form sind die Fortpflanzungs-
zellen nicht betroffen, so dass bei diesen
Patienten kein Risiko besteht, die Krank-
heit an ihre Kinder zu weiterzugeben.

5 Wie wird die Erkrankung festgestellt?

Um die ALPS-Erkrankung festzustellen,
sind mehrere komplizierte Blutunter-
suchungen notwendig. Manchmal sind
auch feingewebliche Untersuchungen
z.B. an einem Lymphknoten erforderlich.
Es ist moglich, die fehlerhaft absterben-
den Abwehrzellen im Blut nachzuwei-
sen. Wesentlich ist der Versuch, unter
bestimmten Bedingungen Abwehrzel-
len im Reagenzglas zum Absterben zu
bringen. Im Blut lassen sich oft erhohte
Antikorperspiegel, eine Erhéhung von
Entziindungsstoffen oder eine Stdrung

der Blutfettspiegel messen. Beweisend
ist eine Genuntersuchung. Da der Gen-
defekt in manchen Fallen nur in einem
Teil der Blutzellen vorliegt, miissen diese
Zellen unter Umstdnden aus einer gro-
Reren Blutmenge angereichert werden.
Nicht immer gelingt der Nachweis einer
ALPS-Erkrankung auf Anhieb. Meist ist
zundchst eine sorgfdltige Untersuchung
zum Ausschlul$ einer Infektionserkran-
kung oder einer bosartigen Erkrankung
notwendig.
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6 Welche Behandlungsmoglichkeiten gibt es?

Nicht bei jedem ALPS-Patienten ist eine
Behandlung notwendig. Viele Patien-
ten kdnnen mit leicht vergroferter Milz,
Leber und Lymphknoten sowie leichten
Autoimmunerscheinungen ein normales
Leben fiihren. Die OrganvergroRerung
kann aber manchmal solche Ausmalie
annehmen, dall man mit Cortison ver-
suchen mul, die GroRe wieder zu re-
duzieren. Es gibt Berichte tber den er-
folgreichen Einsatz des Malariamittels

Fansidar, das zumindest im Reagenzglas
das Absterben von Abwehrzellen verbes-
sern kann. Manchmal ist eine operative
Milzentfernung notwendig. Auch fiir die
Behandlung der mit ALPS verbundenen
Autoimmunerkrankungen kann Cortison
notwendig sein. Hier kommen auch an-
dere Medikamente zum Einsatz, die das
fehlgesteuerte Immunsystem unterdrii-
cken.

7 Wie sieht die langfristige Entwicklung aus?

Die Prognose der ALPS Erkrankung ist
insgesamt gut. Die Vergroferung von
Milz, Leber und Lymphknoten ist nach
den ersten Krankheitsjahren meist nicht
mehr fortschreitend, sondern entwickelt
sich im Gegenteil in aller Regel zuriick.
Die Prognose der mit ALPS verbundenen
Autoimmunerkrankungen ist je nach der

8 Sind Impfungen erlaubt?

Spezielle Nebenwirkungen von Impfun-
gen bei der ALPS-Erkrankung sind nicht
bekannt. Alle Impfungen sollten nach
Impfplan durchgefiihrt werden.
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Form der Autoimmunitdt unterschiedlich.
Sie kann zunehmen und auch in héhe-
rem Alter noch neu auftreten. Bei ALPS-
Patienten besteht ein erhdhtes Risiko, an
Lymphdrisenkrebs zu erkranken. Regel-
maBige Verlaufsuntersuchungen in einer
mit dieser Erkrankung vertrauten Ambu-
lanz sind daher notwendig.
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ALPS(g).

9 Kann das Kind in den Kindergarten/Schule gehen?

Das Kind kann Kindergarten und Schu-
le uneingeschrankt besuchen. Bei aus-
gepragter VergroBBerung der Milz sollten
bestimmte Vorsichtsmalnahmen einge-

halten werden, die im einzelnen mit dem
behandelnden Arzt besprochen werden
sollten.

1 O Kann die Erkrankung geheilt werden?

Da ALPS eine genetische Erkrankung ist,
kann sie nicht geheilt werden. Es gibt kei-
ne Moglichkeit, das kranke Gen gegen
ein gesundes auszutauschen. Die ALPS
Erkrankung ist chronisch, d.h. sie dau-
ert lebenslang. Allerdings ist mit zuneh-

mendem Alter ein deutlicher Riickgang
der Krankheitserscheinungen moglich.
In vielen Fillen kénnen ALPS Patienten
als Erwachsene ein ganz normales Leben
flihren. Die Fruchtbarkeit ist durch die Er-
krankung nicht beeintrachtigt.
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Das CCI ist ein vom BMBF gefordertes interdisziplindres Forschungs- und
Behandlungszentrum am Universitatsklinikum Freiburg (www.cci-uniklinik-
freiburg.de). Am CCI werden altersiibergreifend Patienten mit Immundefizienz
diagnostiziert und behandelt.

Das CCl arbeitet eng zusammen mit der Arbeitsgemeinschaft Padiatrische Im-
munologie (API), die ein bundesweites Netzwerk zur Versorgung von Patienten
mit Immundefizienz darstellt (www.kinderimmunologie.de). Weitere Informa-
tionen zu angeborenen Immundefekten finden Sie ber die Deutsche Selbsthil-
fegruppe fur angeborene Immundefekte (www.dsai.de).
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