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Immundefizienz

Variables Immundefektsyndrom
(CVID)

. CVID - 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?

. Wie sieht die langfristige Entwicklung aus (Prognose)?

. Sind Impfungen erlaubt?
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. Kann das Kind in den Kindergarten/Schule gehen?

10. Kann die Erkrankung geheilt werden?
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CVID

1 CVID - Was ist das?

Das variable Immundefektsyndrom
(common variable immunodeficiency =
CVID) ist eine chronische Erkrankung,
die auf einer Fehlsteuerung des Abwehr-
systems beruht. Wie der Name sagt, sind
die Ursachen und Auswirkungen der Er-
krankung variabel. In erster Linie kénnen
Antikorper nicht in ausreichender Menge
und Qualitdt gebildet werden. Dies fiihrt
dazu, daB sich der Korper gegen Infekti-
onen nicht so gut wehren kann. Das be-
trifft vor allem bakterielle Infektionen der
Atemwege (Mittelohrentziindungen, Ne-
benhohlenentziindungen, Entziindungen
der Bronchien und der Lunge), manch-
mal aber auch Infektionen mit Viren (z.B.
Herpes) oder Pilzen (z.B. Mundsoor oder
Nagelpilz). Auch Durchfallerkrankungen
sind haufig. Die Fehlsteuerung kann sich
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auch dadurch dullern, dal sich das Ab-
wehrsystem gegen den eigenen Korper
richtet. Es kommt dann zu Autoimmuner-
krankungen, die vor allem gegen Blutzel-
len, manchmal auch gegen Haut, Gelen-
ke, Augen oder die Schilddriise gerichtet
sind. Bei einigen Patienten schwellen
Lymphdriisen, Leber oder Milz an oder
es bilden sich in verschiedenen Organen
kleine (gutartige) Knotchen (Granulome).
Die CVID Erkrankung ist nicht bei jedem
Patienten gleich. Der Beginn der Krank-
heitserscheinungen kann im Kindesalter
oder aber erst im Erwachsenenalter lie-
gen. Das Ausmal} der Infektneigung oder
der Autoimmunerscheinungen kann sehr
unterschiedlich sein. Auch der Verlauf
der Erkrankung ist von Patient zu Patient
sehr verschieden.

2 Wie haufig ist die Erkrankung?

CVID ist eine seltene Erkrankung. Sie
tritt in Deutschland ungefahr bei 1 von
50.000 Personen auf.

3 Was sind die Ursachen der Erkrankung?

Die Ursachen der CVID Erkrankung sind
noch nicht gut verstanden. Wahrschein-
lich ist die Veranlagung zu der Erkran-
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kung in den meisten Fdllen angeboren.
Bei einigen Patienten liegt eine eindeuti-
ge genetische Erkrankung vor. Das bedeu-
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tet, dafS der Bauplan (Gen) fiir ein Eiweifs
(Protein) einen Fehler hat und damit das
Protein nicht mehr in der richtigen Form
oder gar nicht mehr gebildet werden
kann. Bei manchen CVID-Patienten liegt
ein Fehler in einem der Gene vor, die fir
die Bildung einer ausreichenden Menge
hochwertiger Antikdrper notwendig ist.
Ohne die aus diesen Genen hervorge-
henden Proteine konnen die Abwehrzel-

4 Ist es eine Erbkrankheit?

Bisher kann nur in einem Teil der Fille
eine erbliche Ursache der CVID-Erkran-
kung festgestellt werden. Wenn eine Erb-
krankheit vorliegt, bedeutet das, dald der
Patient von Mutter und/oder Vater das
fehlerhafte Gen geerbt hat. Jeder Mensch
besitzt von jedem Gen zwei Stiick, eines
vom Vater und eines von der Mutter. Fiir
die meisten Erbkrankheiten ist es nétig,
dall beide Gene fehlerhaft sind, da ein
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len, die fiir die Bildung von Antikorpern
verantwortlich sind  (B-Lymphozyten),
nicht richtig arbeiten. Manchmal fallt
der Beginn der Krankheitserscheinungen
bei CVID auch mit einer Infektion oder
mit der Einnahme von bestimmten Me-
dikamenten zusammen. Wahrscheinlich
ist aber auch in diesen Fillen eine be-
stimmte Veranlagung bereits vorher vor-
handen.

gesundes Gen in der Regel ausreicht,
genligend gesunde Proteine herstellen
zu koénnen. Wenn eine erbliche Form
der CVID-Erkrankung festgestellt wird,
ist es moglich, abzuschitzen, wie grof8
das Risiko einer Erkrankung fir weitere
Kinder oder andere Familienmitglieder
sein wird. In den meisten CVID-Féllen ist
hierzu jedoch keine Aussage moglich.

5 Wie wird die Erkrankung festgestellt?

Es gibt keinen einfachen Bluttest, um die
CVID-Erkrankung festzustellen. In der
Regel sind mehrere Blutuntersuchungen
notwendig, deren Ergebnisse dann ge-
meinsam mit einer sehr sorgfaltig erhobe-
nen Krankengeschichte beurteilt werden
missen. Manchmal sind auch feinge-
webliche Untersuchungen z.B. an einem

Lymphknoten erforderlich, gelegentlich
ist es sinnvoll, eine Knochenmarksunter-
suchung durchzufiihren. Es ist moglich,
im Blut nachzusehen, ob Antikorper im
Blut in ausreichender Menge vorhanden
sind. Es mull dann festgestellt werden,
ob der geringe Blutspiegel durch einen
Verlust (liber Urin oder Stuhl) oder durch
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eine verminderte Bildung verursacht
wird. Es ist auch wichtig, festzustellen,
ob der Patient Antikorper bilden kann,
wenn er sich mit einer Infektion oder
einer Impfung auseinandersetzt. Hier-
bei kann auch eine Testimpfung mit an-
schliefender Erfolgskontrolle sinnvoll
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sein. Fir die genauere Einordnung der
CVID Erkrankung kénnen die Blutzellen,
die an der Antikorperbildung beteiligt
sind, im Reagenzglas untersucht werden.
Gentests konnen helfen, festzustellen, ob
eine erbliche Form der Erkrankung vor-
liegt.

6 Welche Behandlungsmoglichkeiten gibt es?

Die Behandlung bei der CVID Erkrankung
besteht in erster Linie aus dem Ersatz der
fehlenden Antikorper durch Infusionen.
Da die Antikérper nach einer gewissen
Zeit im Korper abgebaut werden, miis-
sen die Infusionen regelmdlig wieder-
holt werden. Die Infusionen koénnen
entweder Uber die Vene erfolgen (alle 4
Wochen) oder mit einer Pumpe unter die
Haut verabreicht werden (2x/Woche).
Die Handhabung der Pumpe kann fir
den Heimgebrauch erlernt werden. Mehr
Informationen zur Antikorperersatzthe-
rapie gibt es in einem separaten API-
Merkblatt. Bei vielen Patienten gentigen
die Antikorper-Infusionen, um die Infekt-
neigung zu kontrollieren. Manchmal ist

jedoch auch eine Dauerbehandlung mit
Antibiotika notwendig. Bei einigen Pati-
enten mit CVID stehen eher Autoimmu-
nerkrankungen oder eine Vergréflerung
von Milz, Leber oder Lymphknoten im
Vordergrund. Diese OrganvergrofRerung
kann solche AusmaRe annehmen, dald
man mit Cortison versuchen mulf}, die
Grolle wieder zu reduzieren. Manchmal
ist eine operative Milzentfernung not-
wendig. Auch fir die Behandlung der mit
CVID verbundenen Autoimmunerkran-
kungen kann Cortison notwendig sein.
Hier kommen auch andere Medikamente
zum Einsatz, die das fehlgesteuerte Im-
munsystem unterdriicken.

7 Wie sieht die langfristige Entwicklung aus?

Die Prognose der CVID Erkrankung ist
durch die Moglichkeit der Antikorper-
ersatztherapie insgesamt gut. Probleme
bereiten langfristig vor allem chronische
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Lungenerkrankungen auf dem Boden
der wiederholten Infektionen. Es soll-
ten regelmafige Lungenuntersuchun-
gen durchgefiihrt werden. Es besteht bei
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CVID-Patienten auch ein erhohtes Risi-
ko, an Lymphdriisenkrebs oder an Ma-
genkrebs zu erkranken. Entsprechende

8 Sind Impfungen erlaubt?

Die Wirkung von Impfungen besteht da-
rin, die Bildung von Antikérpern anzure-
gen. Wenn diese Antikorperbildung (wie
bei CVID-Erkrankungen) gestort ist, sind
Impfungen nur von begrenztem Nut-
zen. Impfungen mit Lebendimpfstoffen
(Masern, Mumps, Rételn, BCG) sollten
daher nicht durchgefiihrt werden, da sie
bei geschwdchtem Abwehrsystem auch
schaden kénnen. Schadliche Wirkungen
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Vorsorgeuntersuchungen bei einem mit
diesen Erkrankungen vertrauten Arzt sind
daher notwendig.

durch Totimpfstoffe sind nicht zu be-
flrchten. Manchmal kann eine Impfung
mit einem Totimpfstoff wichtige Hinwei-
se flr die Einschatzung der CVID-Erkran-
kung geben. Ob weitere Impfungen mit
Totimpfstoffen sinnvoll sind, muf$ im Ein-
zelfall mit dem behandelnden Arzt be-
sprochen werden. Eine jahrliche Impfung
von engen Kontaktpersonen mit dem
Influenza-Impfstoff ist sinnvoll.

9 Kann das Kind in den Kindergarten/Schule gehen?

Kinder mit CVID-Erkrankung kdnnen Kin-
dergarten und Schule uneingeschrankt
besuchen. Bei ausgepragter Vergrofe-
rung der Milz sollten bestimmte Vor-

sichtsmallnahmen eingehalten werden,
die im Einzelnen mit dem behandelnden
Arzt besprochen werden sollten.

1 O Kann die Erkrankung geheilt werden?

Die CVID Erkrankung kann bisher nicht
geheilt werden. Die Erkrankung ist chro-
nisch, d.h. sie dauert lebenslang. Durch

die Antikorperersatztherapie kénnen aber
die meisten CVID Patienten als Erwach-
sene ein ganz normales Leben fiihren.

Seite 5



Informationsblitter primire Immundefekte

Autoren:

Henrike Ritterbusch

Prof. Dr. Stephan Ehl

Centrum fiir Chronische Immundefizienz
Universitdtsklinikum Freiburg
MathildenstrafSe 1

79106 Freiburg

Tel. +49 (0)761 270-7755, -4524
henrike.ritterbusch@uniklinik-freiburg.de
stephan.ehl@uniklinik-freiburg.de

.
5 t °
GEFORDERT WOM g

* IIiunEu'j_dIstministralium ) )
1 und Forschung Centrum il r.Chronlsche
Immundefizienz

Das CCI ist ein vom BMBF gefordertes interdisziplindres Forschungs- und
Behandlungszentrum am Universitatsklinikum Freiburg (www.cci-uniklinik-
freiburg.de). Am CCl werden altersiibergreifend Patienten mit Immundefizienz
diagnostiziert und behandelt.

Das CCI 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 tiber die Deutsche Selbsthil-
fegruppe fiir angeborene Immundefekte (www.dsai.de).

*
ARBEITS GEM EINSCHAFT *» * d -
PADIATRISCHE IMMUNOLOGIE sal

© 2009 Centrum fiir Chronische Immundefizienz



