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Thema:

Liebe Kolleginnen und Kollegen,

angeborene Storungen der blutbildenden
Systeme riicken zunehmend in den Fokus der
Diagnostik bei Patienten mit atypischen in-
§ fektiologischen, inflammatorischen und hima-
tologischen Krankheitsbildern. Nicht zuletzt
hat die SARS-CoV-2 Pandemie durch die immu-
nologischen Krankheitsbilder ,Post-Covid” oder
»PIMS” und durch die Impfung die Relevanz des Immunsystems
starker in das Bewusstsein aller Biirger nahergebracht. Zudem
sind durch demographische Verdnderungen in Deutschland auch
hamatologische Krankheiten, die in anderen Breiten bislang en-
demisch waren, zunehmend pravalent. Um diesen Entwicklungen
Rechnung zu tragen, sind in den letzten Jahren die Zentren fiir
Seltene Erkrankungen (ZSE) in Diisseldorf, insbesondere in der
Klinik fiir Kinder-Onkologie, -Hdmatologie und Klinische Immu-
nologie, gegriindet worden. Neben dem onkologischen Schwer-
punkt Tumorpradisposition sollen die benignen Erkrankungen der
immunologischen, rheumatologischen und hdamatologischen Rei-
he weiter die Ihnen bekannte Betreuung in der entsprechenden
Fachambulanz erfahren, jedoch durch die iibergeordnete Struktur
innerhalb des Zentrums fiir Angeborene Stérungen des Immun-
systems (ZASI), des Zentrums fiir Padiatrische Rheumatologie
und Autoinflammation (ZERPRAT) und des Zentrums fiir Angebo-
rene Storungen des Knochenmarks und der Blutbildung (ZKMBB)
eine besondere Zertifizierung erfahren und die bisherige Qualitat
gerade im interdisziplindren Kontext weiter ausbauen. Patienten
werden bei Bedarf leichter innerhalb der ZSE-Struktur ggf. auch
mit Zentren des ZSE-Netzwerks oder Netzwerken individueller
ZSE-Zentren besprochen.

Der gemeinsame Bundesausschuss hat zwei besonderen Erkran-

3 Jahre Neugeborenenscreening zur Friiherkennung von SCID (Schwerer kombinierter Inmundefekt)
Zentren fiir Seltene Erkrankungen (ZSE) an der Klinik fiir Kinder-Onkologie, -Hdmatologie und
Klinische Immunologie immer mehr gefragt

kungen, die an der Klinik fiir Kinder-Onkologie, -Hamatologie
und Klinische Immunologie seit Jahrzehnten betreut werden,
einen besonderen Stellenwert eingerdumt. Das Neugeborenen-
screening fiir SCID (Schwerer kombinierter Immundefekt oder
severe combined immunodeficiency) und SCD (Sichelzellkrank-
heit oder sickle cell disease) wurde 2019 bzw. 2021 begonnen.
Fiir beide Erkrankungen ist eine ausgewiesene Expertise am Kli-
nikum vorhanden. Fiir die Erkrankung SCID ist unser Klinikum
eines von zehn bundesweiten Zentren, das fiir die Durchfiihrung
einer Stammzelltransplantation vorgesehen wurde. Als einziges
in NRW z@hlt es auch zu den groRten Zentren in Deutschland.
Nicht zu vernachldssigen sind die Tatigkeiten des psychosozialen
Dienstes bei diesen Erkrankungen, insbesondere den Herausfor-
derungen, die Eltern und Familien mit ,klinisch gesunden”, aber
Jlebensbedrohlich erkrankten” Neugeborenen zu betreuen.

Im Folgenden méchten wir einen gliicklich verlaufenen Fall einer
seltenen Krankheit (Interleukin 7 Rezeptor - SCID) vorstellen,
die in dieser klinischen Auspragung (eineiige Zwillinge mit SCID)
in der Literatur nur einmalig weltweit vorher beschrieben ist -
vor 26 Jahren in Diisseldorf...

Mit freundlichen GriiBen aus der Diisseldorfer Klinik fiir Kinder-
Onkologie, -Hamatologie und Klinische Immunologie,
Ihr
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Prof. Dr. Arndt Borkhardt
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Eineiige Zwillinge
mit schwerem

T-Zelldefekt (SCID)
Ein Fallbericht

Oskar und Fritz kommen im Juli 2021
als eineiige Zwillinge in der 34+0
SSW im Miinsterland auf die Welt und
werden zundchst bei Frithgeburtlich-
keit auf einer neonatologischen Inten-
sivstation versorgt.

ie Kinder konnen sich ziigig kar-

diorespiratorisch anpassen; es be-
stehen keine infektiologischen Auf-
falligkeiten. Der enterale Kostaufbau
gestaltet sich komplikationslos. In der
in den ersten Lebenstagen ,abgenom-
menen Trockenblutkarte” zur Durch-
fiihrung des Neugeborenen-Screenings
zeigt sich bei bei den Kindern eine
auffallige Befundkonstellation.

it vollstdndig fehlenden TRECs

(Abbauprodukte der T-Zellrezep-
torsynthese - T cell receptor excision
circle”) ergibt sich ein ,urgent posi-
tive” Befund. Gemdll der Empfehlung
der Arbeitsgemeinschaft Padiatrische
Immunologie (API) werden die Pati-
enten unmittelbar einem CID-Zentrum
(in diesem Fall das Universitatsklini-
kum Diisseldorf) vorgestellt.

In der  durchflusszytometrischen
(,Konfirmationsdiagnostik”) Unter-
suchung bestétigt sich der Verdacht
eines SCID. Die Zwillinge werden un-
mittelbar mit ihrer Mutter in eine
Isoliereinheit mit HEPA-Filter und
Schleusenzimmer in Diisseldorf {ber-
nommen. Im Laufe der weiteren 2 Wo-
chen gelingt es durch immunologische
und genetische Untersuchungen die
zugrundeliegende Krankheit ndher zu
charakterisieren.

Bei den Kindern werden Mutationen
im Gen fiir den Interleukin-7-Re-
zeptor gefunden. Die Diagnose SCID
kann so molekulargenetisch gesichert
werden. Es erfolgt die Verabreichung
von prophylaktischen Medikamenten

in Diisseldorf iibernommen (Foto: privat).

(Antibiotika, Antimykotika und Im-
munglobuline). Eine Stammzelltrans-
plantation wird fiir den nachst mogli-
chen Zeitpunkt geplant.

Erfreulicherweise zeigt die Typisie-
rung der Familie, dass die dreijah-
rige Schwester in den 12 HLA-Merkma-
len mit den Zwillingen iibereinstimmt.
Aufgrund der Spender-Empfanger-
Konstellation und der genetischen Be-
sonderheit dieser Erkrankung kann die
Transplantation ganz ohne Gabe von
Chemotherapie zur Konditionierung
durchgefiihrt werden.

m Alter von 3 Monaten bekommen
die Jungs das Knochenmark ihrer
groRen Schwester infundiert - ein be-
sonderer Tag fiir die Familie und auch

Nach der Diagnose SCID werden die Zwillinge mit
ihrer Mutter in eine Isoliereinheit mit HEPA-Filter

Dank der Stammzelltransplantation von der
grofien Schwester leben Oskar und Fritz ein

ganz normales Leben. (Foto: privat)

die Behandler. 6 Monate spdter kdnnen
die meisten Medikamente abgesetzt
werden. 1 Jahr spdter erfreuen sich
alle fiinf Mitglieder der Familie {ber
ein prima funktionierendes Immunsys-
tem... und aus den eineiigen Zwillin-
gen werden ,immunologisch-geneti-
sche Drillinge”...

Aktuell in Deutschland giiltiger TREC-Screening-Algorithmus
fiir Neugeborene
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