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Wissen

«Never give up, gib niemals aub»

Porphyrie Es begann mit Bauchschmerzen, dann war Tanja Scharen gelahmt und fast erblindet. Schliesslich hat eine Transplantation
sie von ihrer schweren seltenen Krankheit geheilt. Ein neues, sehr teures Medikament hatte ihr den langen Leidensweg erspart.

Felix Straumann

Den Fallschirmsprung hat ihr die
Familie zum 30. Geburtstag ge-
schenkt. Kaum gelandet, erwar-
tet sie ein noch viel grosseres
Geschenk: ein Telefonanruf, bei
dem ihr mitgeteilt wird, dass fiir
sie eine Spenderleber vorhanden
sei. Das Datum weiss Tanja Scha-
ren noch genau, Freitagnachmit-
tag, 28. Juni 2013, 15.30 Uhr. Zwei
Stunden spiter betritt sie das
Inselspital Bern, wird untersucht,
mitten in der Nacht beginnt die
achtstiindige Operation. Als sie
wieder aufwacht, sagt ihr der
Arzt: «Wenn ich einmal eine
Transplantation haben muss,
wiinsche ich mir so eine wie du.»
Alles ist gut gelaufen.

Tanja Schiren ist heute 36
und lebt in Matten bei Interla-
ken, wo sie geboren und auf-
gewachsen ist. Wenn sie zuriick-
blickt, fragt sie sich, wie sie
die sieben Jahre vor der Trans-
plantation {iberstanden hat; die
immer hiufigeren Schiibe mit
starken Schmerzen und Lih-
mungen. Auf ihren linken Unter-
arm liess sie in dieser schwieri-
gen Zeit die Durchhalteparole
«Never give up» titowieren.

Ihre dusserst seltene Krank-
heit namens akut-intermittie-
rende Porphyrie (AIP) ist Tanja
Schiren seit der Transplantation
los. Sie hofft, dass anderen eine
solche Leidensgeschichte erspart
bleibt. Eine frithe Diagnose und
korrekte Behandlung konnen da-
bei helfen. Betroffene sind meist
auf einer langen Odyssee durch
Arztpraxen, werden nicht ernst
genommen, falsch diagnosti-
ziert, unnotig operiert. Helfen
konnte auch das neue Medika-
ment Givlaari, das Ende 2019 in
den USA zugelassen wurde. Ob
hierzulande Patienten davon
profitieren werden, hiangt von
der Zahlungsbereitschaft der
Krankenkassen ab. Die Langzeit-
behandlung kostet in den USA
fast 600 000 Dollar pro Jahr.

Nicht so seltener Gendefekt

Die Krankheitsgeschichte von
Tanja Schidren beginnt bereits
vor dem Ausbruch erster Symp-
tome, mit dem Tod ihres Onkels
im Jahr 2002. Die Arzte stellen
fest, dass er an AIP gelitten hat,
und testen seine Verwandtschaft
systematisch auf die Erbkrank-
heit. Neben Tanja Scharen sind

Oft werden
Betroffene falsch
diagnostiziert,
nicht ernst
genommen und
unnotig operiert.

unter anderem auch ihr Vater
und ihre Schwester Trager der
Genverdnderung, die in den
Leberstoffwechsel eingreift und
zu schweren neurologischen
Beschwerden fiihren kann.

Die Mutation ist eigentlich gar
nicht so selten. Eine franzdsische
Untersuchung schitzt, dass eine
von 1800 Personen Triger ist.
Zu Porphyrie-Attacken fiihrt die
Genverdanderung jedoch nur bei
einer von rund 75 000 Personen,
bei Frauen haufiger als bei Madn-
nern. Bestimmte Medikamente,
Hormone, Didten, Alkohol spie-
len dabei als auslosende Fakto-

ren eine Rolle. Warum gewisse
Trager verschont werden und an-
dere nicht, weiss man nicht.

Die Genidnderung fiihrt zu
einer Storung bei der Herstellung
des Molekiils Him, das fiir die
roten Blutkorperchen und fiir
verschiedene Stoffwechselenzy-
me wichtig ist. Es kommt zur
Anreicherung von giftigen Zwi-
schenprodukten, die zu Attacken
von mehreren Tagen bis Wochen
fiihren: starke Bauchschmerzen,
Ubelkeit, Muskelschwiche, Lih-
mungen und weitere neurologi-
sche Stérungen, die auch lebens-
gefdhrlich werden konnen.

Tanja Schiren ist die Einzige
in der engeren Familie, bei der
die Krankheit ausbricht. Was im
Januar 2006 genau den ersten
Schub mit Ubelkeit und Bauch-
schmerzen auslost, weiss sie
nicht. Vielleicht ein Gewichtsver-
lust, vielleicht, weil die 23-Jahri-
ge an Silvester Alkohol getrun-
ken hat. Vielleicht war es auch
ein heikles Kopfwehmittel. Tan-
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Die ehemalige Porphyrie-Patientin Tanja Scharen am Thunersee: «Mein Leben hat sich um 180 Grad gedreht.» Foto: Christian Pfander

ja Schiren erhdlt ein Him-Pra-
parat, das bei Porphyrie-Schii-
ben hilft, den gestOrten Leber-
stoffwechsel zu kompensieren.
Sie erholt sich schnell wieder.

Arzte vermuten Hirnblutung

Anfangs ist die junge Frau nicht
beunruhigt. «Solche Attacken
treten oft nur einmalig auf», sagt
sie. Ab dem folgenden Jahr
kommt es aber zu immer mehr
Schiiben. Dabei treten zuneh-
mend Lihmungserscheinungen
an Armen und Beinen auf. Tan-
ja Scharen trifft dies gleich dop-
pelt: Sie hat immer viel Sport
gemacht und ist Torhiiterin in
der Handball-Nationalliga B bei
Rotweiss Thun, als sie ihre ers-
ten Schiibe hat. «Ein halbes Jahr
spater sass ich mit geldhmten
Beinen im Rollstuhl», erzahlt sie.

Zu schaffen machen ihr auch
die Arzte, wenn sie ins Spital
muss. «Einmal spiirte ich bis
zum Hals nichts mehr», erzahlt
sie. «Im Spital glaubte man mir

-

das nicht und hielt mich fiir eine
Simulantin.» In ihrem Umfeld
konnen manche nicht mit ihrer
Erkrankung umgehen. «Ich habe
viele Freundschaften verloren»,
sagt Tanja Scharen. Eine wichti-
ge Stiitze sind in dieser Zeit ihre
Mutter, die Familie und ihre
Freundin. «Sie waren Tag und
Nacht da, ohne sie hitte ich das
alles nicht iiberstanden.»

Bis dahin erholt sie sich im-
mer wieder von den Porphyrie-
Attacken. Im Januar 2010 ver-
schwinden die Lihmungen in
den Beinen aber auch nach sechs
Wochen nicht. Tanja Schiren
kommt fiir lingere Zeit ins Para-
plegiker-Zentrum in Nottwil LU,
wo sie sich langsam damit ab-
findet, dass ihre Lihmungen nie
mehr weggehen werden. Doch
es kommt noch schlimmer. An
einem Abend im Sommer bittet
Tanja Schiren eine Pflegerin, das
Licht einzuschalten — dabei ist es
bereits an. «Ich sah nichts mehr»,
sagt sie. Ein Schock.

Die Arzte befiirchten eine Hirn-
blutung. Im Tomografen zeigt
sich jedoch, dass die Blindheit
ebenfalls eine Folge eines Por-
phyrie-Schubs ist. Schliesslich
erholt sich Tanja Schiren dank
der richtigen Therapie langsam
wieder. Auch die Lahmungen
verschwinden. Gehen kann sie
jedoch erst ein Jahr spater, nach-
dem sie acht Wochen in einer
psychosomatischen Klinik ver-
bracht hatte. «Ich hatte mich
so stark mit der Lihmung abge-
funden, dass in meinem Kopf ein
Schalter umgelegt war», sagt die
junge Frau.

Transplantation mit Folgen

Die Erholung wahrt nur kurz. In
der Folge kommt es zu immer
hdufigeren Krankheitsschiiben.
Alle zwei bis vier Wochen muss
sie mit starken Bauchschmerzen,
Ubelkeit und Lihmungen fiir
mehrere Tage ins Spital. «Meine
Lebensqualitit war auf dem
Nullpunkt», erzahlt sie. Ihr Ver-
lauf ist zu diesem Zeitpunkt so
schwer, wie dies weltweit von nur
wenigen Patienten bekannt ist.
«Niemand wusste, wie sich die
Erkrankung weiterentwickeln
wird», sagt Tanja Scharen. «Ich
hitte auch komplett erblinden
konnen.» Eine Lebertransplan-
tation ist fiir sie die letzte Chan-
ce, der Porphyrie zu entkommen.
Nach Gesprdachen mit verschie-
denen Arzten kommt sie 2012 auf
die Warteliste. Ein Jahr spater
wird sie operiert.

«Mein Leben hat sich seither
um 180 Grad gedreht», sagt Tan-
ja Schidren. Heute habe sie ihren
Traumjob auf der Geschaftsstel-
le der FC Thun AG, wo sie seit
liber zwei Jahren Vollzeit festan-
gestellt ist. Daneben gibt sie
Fliichtlingen und Behinderten
Fussballtrainings.

Nattirlich ist die Lebertrans-
plantation nicht folgenlos. Sie
muss lebenslang immunsuppri-
mierende Medikamente schlu-
cken und sich regelmaissig auf
Hautkrebs und Osteoporose
untersuchen lassen. Zudem ha-
ben die Medikamente ihre Nie-
ren angegriffen, und ein hoher
Hirndruck als Komplikation
der Porphyrie machte eine wei-
tere Operation notwendig. Trotz-
dem fiihlt sich Tanja Scharen
gesund: «Frither bestimmte die
Krankheit iiber mein Leben -
heute bin ich es.»

Wer behandelt wird, entscheiden nicht die Arzte, sondern die Krankenkassen

575 000 Dollar pro Jahr, so viel
kostet das neue Medikament
Givlaari (Wirkstoff: Givosiran)
in den USA. Zugelassen hat es
Ende 2019 die Arzneimittel-
behorde FDA fiir Patienten mit
schweren Verldufen von akuter
Porphyrie, einer sogenannt
ultra-seltenen Erkrankung. Der
Wirkstoff beseitigt die Produkte
des krank machenden Gens, das
in der Leber die Produktion des
Blutfarbstoffs Hiam stort. Er
muss Patienten nach derzeiti-
gem Wissensstand iiber viele
Jahre einmal pro Monat unter die
Haut gespritzt werden.

Bei der Herstellerfirma Alny-
lam Pharmaceuticals erwartet
man zwar, dass der effektive Preis

von Givlaari in den USA aufgrund
von Rabatten tiefer ausfallen wird
als der aktuelle Listenpreis. Das
Medikament wird dennoch zu
den teuersten iiberhaupt geho-
ren. In Europa entscheiden die
Behorden voraussichtlich im
Mirz {iber eine Zulassung, danach
will das Unternehmen auch in der
Schweiz einen Antrag stellen.
«In der Schweiz erfiillen der-
zeit rund 10 bis 15 Patienten die
Kriterien fiir eine Behandlung»,
sagt Anna Minder. Die Stoff-
wechselspezialistin leitet in Zii-
rich am Stadtspital Waid und
Triemli die Porphyrie-Sprech-
stunde und ist in der Schweiz
die einzige Expertin fiir Porphy-
rie-Erkrankungen.

Ob Givlaari in der Schweiz zum
Einsatz kommt, entscheiden we-
der Arzt noch Behorden, sondern
die Krankenkassen. Daran wiir-
de auch eine Zulassung nichts
andern. «Bei seltenen Krankhei-
ten muss ich in der Praxis so oder
so fiir jeden Patienten und jeden
Behandlungszyklus eine neue
Kostengutsprache beantragen»,
sagt Minder. Sie kritisiert: «Be-
troffene sind dadurch der Will-
kiir der einzelnen Krankenkas-
sen ausgesetzt.» Vertrauensarz-
te seien fiir seltene Krankheiten
Zu wenig spezialisiert, und die
Kassen wiirden oft betriebswirt-
schaftliche Uberlegungen stark
gewichten. «So kommt es immer
wieder zu abschldgigen Ent-

scheiden zum Nachteil der Pa-
tienten.»

«Fiir Betroffene ein Horror»

Was dies fiir Patienten bedeutet,
weiss Minder von einer anderen
seltenen Porphyrie-Erkrankung,
der erythropoetischen Protopor-
phyrie (EPP), fiir die es seit gut
zehn Jahren eine wirksame Be-
handlung gibt. Betroffene leiden
unter starken Schmerzen, wenn
sie Licht ausgesetzt sind, und
miissen ohne Therapie ihr Leben
im Dunkeln verbringen.

Bis heute miissen die Patien-
ten jedes Jahr darauf bangen,
dass ihre Krankenkasse das jahr-
lich rund 75 000 Franken teure
Medikament bewilligt. «Fiir die

Betroffenen ein Horror», sagt
Minder. Die willkiirliche Vergii-
tung ist schon linger ein Thema.
Der Bund kennt seit 2014 das
«Nationale Konzept Seltene
Krankheiten». Trotz Verbesse-
rungen ist das Problem nicht
gelost. «Anstelle der Vertrauens-
arzte und Krankenkassen miiss-
te bei seltenen Krankheiten ein
nationales Gremium unter Ein-
bezug der Spezialisten entschei-
den», schldgt Minder vor.

Bei Givlaari verscharft der
hohe Preis die Problematik.
Langzeitwirkung und -risiken
sind noch nicht bekannt. Doch
zeigen Studien kaum schwere
Nebenwirkungen und eine star-
ke Reduktion der Schmerz- und

Lahmungsattacken und der Spi-
taleinweisungen. Ohne dieses
Medikament schitzt Minder, dass
bei einem schweren Porphyrie-
Verlauf alleine fiir die Prophyla-
xe Medikamentenkosten von
30000 bis 50000 Franken pro
Jahr entstiinden. Hinzu kdmen
Kosten fiir Spitalaufenthalte und
wegen Arbeitsunfihigkeit.

Noch teurer sind die seltenen
Lebertransplantationen wie bei
Tanja Schirer. Neben der redu-
zierten Lebenserwartung stellt
sich dort fiir Minder eine ethi-
sche Frage: «Ist es legitim ange-
sichts des Organmangels, eine
Leber zu transplantieren, wenn
nun eine gute Behandlungsmog-
lichkeit existiert?» (fes)



