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Einleitung Bei dem sauren Sphingomyelinase-Mangel

und Zielsetzung (ASMD = Acid Sphingomyelinase Deficiency) handelt es sich
um eine potenziell lebensbedrohliche lysosomale Speicher-
krankheit, die fruher unter dem Namen Morbus Niemann-Pick
Typ A, A/B und B bekannt war und auch heute noch oft so
bezeichnet wird. Je nach Auspragung leiden Betroffene meist
an einer VergroBerung der Milz und Leber, einer Verzogerung
von Wachstum und Entwicklung sowie einer verminderten
Anzahl an Thrombozyten.

Die folgende Fortbildung soll das Krankheitsbild von ASMD
und dessen Therapie vorstellen. Darliber hinaus werden
Hinweise zur Beratung und Information der Betroffenen und
ihrer Angehorigen in der Apotheke gegeben.

Informationsmaterialien der Firma Sanofi-Aventis Deutschland GmbH erhalten und setzt derzeit auch weitere MaBnahmen
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1 Grundlagen

1.1 Krankheitsbild

Bei dem sauren Sphingomyelinase-Mangel (ASMD = Acid Sphingomyelinase Deficiency) handelt
es sich um eine potenziell lebensbedrohliche lysosomale Speicherkrankheit, die friiher unter dem
Namen Morbus Niemann-Pick Typ A, A/B und B bekannt war und auch heute noch oft so bezeich-
net wird. Die Krankheit tritt - u.a. je nach Restenzymaktivitat der ASM - in unterschiedlichen Aus-
pragungen auf, weshalb zwischen einer infantil-neuroviszeralen (ASMD Typ A) und einer chro-
nisch-viszeralen Form (ASMD Typ B) sowie einer chronisch-neuroviszeralen Mischform (ASMD
Typ A/B) differenziert wird.'? Je nach Krankheitstyp treten bei den Betroffenen unterschiedliche
Symptome auf. So kommt es meist zu einer Vergro3erung der Milz und Leber, einer Verzogerung
von Wachstum und Entwicklung sowie einer verminderten Anzahl an Thrombozyten.

ASMD ist eine seltene Stoffwechselkrankheit, die durchschnittlich mit einer Verzogerung von ca.
5 Jahren diagnostiziert wird.? Sie wird autosomal-rezessiv vererbt und tritt bei 0,25 (ASMD Typ A)
bzw. 0,4 (ASMD Typ B) pro 100.000 Geburten auf (basierend auf europaischen Daten).* Auch
wenn ASMD verschiedene Ethnizitaten betreffen kann, wird ASMD Typ A gehauft bei Personen
mit judisch-aschkenasischer Herkunft beobachtet.>6

1.2 Pathophysiologie
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Abb. 1: Strukturformel Sphingomyelin

Sphingomyeline sind langkettige Phospholipide, die zwei hydrophobe Kohlenwasserstoffketten
und einen hydrophilen Kopf besitzen (siehe Abb. 1). Sie haben somit einen amphiphilen Charakter
und sind ein wichtiger Baustein der doppelschichtigen Zellmembran. Zu den Sphingomyelinasen
gehort eine Gruppe von Enzymen, die Sphingomyelin abbauen und so zur Aufrechterhaltung der
zellularen Homoostase beitragen. Durch den Abbau entstehen Phosphorylcholin und Ceramid,
das u.a. eine wichtige Rolle in der Signalweiterleitung spielt (siehe Abb. 2)."8 Je nach pH-Wert
unterscheidet man zwischen neutralen, sauren und basischen Sphingomyelinasen, wobei ein
Mangel der sauren Sphingomyelinase zur Ausbildung von ASMD fuhrt.
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Die Krankheit wird durch eine Mutation im SMPD1(sphingomyelin phosphodiesterase 1)-Gen ver-
ursacht, wobei der Schweregrad der Erkrankung auch von der Art der SMPD1-Mutation abhangt.®
Nichtmetabolisiertes Sphingomyelin sammelt sich daraufhin in den Hepatozyten und den Zellen
des Monozyten-Makrophagen-Systems an, wodurch es zu erheblichen Organschaden - insbe-
sondere in Leber, Milz und Lunge - und in schweren Fallen auch zu neuropathischen Schaden
kommit, die lebensbedrohlich sein kdnnen!

Monozyten-Makrophagen-System

Das Monozyten-Makrophagen-System, auch mononuklear-phagozytares System genannt, ist
ein Teil des Immunsystems, das alle Korperzellen umfasst, die zur Phagozytose und Speiche-
rung von Stoffen fahig sind. Seine Aufgabe besteht insbesondere in der Phagozytose, Zytotoxi-
zitat, Iimmunregulation und Synthese verschiedener Substanzen.®

Sphingomyelin

' Mangel an saurer
Sphingomyelinase

Phosphorylcholin Ceramid Saure Sphingosin

Ansammlung von Sphingomyelin

Abb. 2: Mangel an saurer Sphingomyelinase’ "

1.3 Klinik der ASMD-Typen

Man unterscheidet zwischen drei verschiedenen ASMD-Krankheitstypen (siehe Tab. 1), die alle
durch eine Mutation im SMPD1-Gen ausgeldst werden. Dazu zahlt die infantil-neuroviszerale
ASMD (ASMD Typ A), die chronisch-neuroviszerale ASMD (ASMD Typ A/B) und die chronisch-vis-
zerale ASMD (ASMD Typ B). Die Ubergénge zwischen den einzelnen Formen sind flieBend, wobei
es sich bei ASMD Typ A um die schwerste Form handelt. So kommmt es bei erkrankten Sauglingen
- zusatzlich zu Organschadigungen - zu einer schweren Beteiligung des zentralen Nervensys-
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tems, sodass die psychomotorische Entwicklung nach 12 Monaten stoppt und anschliel3end eine
Neurodegeneration einsetzt. Die Lebenserwartung bei ASMD Typ A liegt bei nur 2-3 Jahren. Die
chronisch-viszerale Form (Typ B) tritt hingegen erst spater im Leben auf und betrifft vorwiegend
viszerale Organe mit nur geringer oder gar keiner Beteiligung des zentralen Nervensystems. Sie
zeichnet sich vor allem durch eine vergrof3erte Leber und Milz, nachlassende Leber- und Lungen-
funktion sowie Osteopenie und Dyslipidamie aus. Betroffene konnen das Erwachsenenalter er-
reichen. Bei ASMD Typ A/B handelt es sich um eine Mischform aus beiden Typen, wobei die
Symptomausbildung stark variieren kann, es aber in jedem Fall zu einer Beteiligung des zentralen
Nervensystems kommt."

ASMD Typ A (infantil- ASMD Typ A/B (chronisch- ASMD Typ B (chronisch-
neuroviszerale ASMD)* neuroviszerale ASMD)3> 5" viszerale ASMD)3> 13"

Erste Symptome | Kurz nach der Geburt Sauglingsalter bis Kindheit Kindheit bis Erwachsenenalter

Phénotyp Schnell fortschreitende, Fortschreitende, variable Fortschreitende, variable
schwere viszerale Manifestatio- | viszerale Manifestation, variable | viszerale Manifestation, geringe
nen, schwere Neurodegenera- Neurodegeneration oder keine neurologische Beein-
tionen trachtigung

Symptome VergroBerung von Leber und VergroBerung von Leber und VergroBerung von Leber und
Milz, wiederkehrende Atem- Milz, wiederkehrende Atem- Milz, wiederkehrende Atem-
wegsinfektionen, Atemwegs- wegsinfektionen, Atemwegs- wegsinfektionen, Atemwegs-
erkrankungen, Kurzatmigkeit, erkrankungen, Kurzatmigkeit, erkrankungen, Kurzatmigkeit,
Dyslipiddmie, Herzklappener- Dyslipiddmie, Herzklappener- Dyslipidamie, Herzklappener-
krankungen, Atherosklerose, krankungen, Atherosklerose, krankungen, Thrombozytopenie,
Thrombozytopenie, Erbrechen, | Thrombozytopenie, Knochen- Knochen- und Gelenkschmer-
neurodegenerative Entwick- und Gelenkschmerzen, Wachs- | zen, Wachstumsverzogerung,
lungsstorungen, ,kirschroter tumsverzogerung, verzogerte verzogerte Pubertat
Fleck" im Auge Pubertat, Entwicklungsverzoge-

rung, Intelligenzminderung,
Ataxie, periphere Neuropathie

Lebenserwartung | 2-3 Jahre Kindes- his friihes Erwachse- Kindes- his spates Erwachse-
nenalter nenalter

Haufigste Ateminsuffizienz, Multiorgan- Ateminsuffizienz, Lebererkran- | Atemwegserkrankungen,

Todesursache versagen kungen, mogliche Komplikatio- | Lebererkrankungen und

nen nach einer Lebertransplan- | Blutungen
tation, Folgen der
Neurodegeneration

Tab. 1: Klinik der ASMD-Typen

In der Vergangenheit wurden ASMD Typ A, A/B und B mit der Niemann-Pick-Krankheit Typ C zu-
sammengefasst, die allerdings auf eine Mutation im NPCT- oder NPC2-Gen zuriickgeht und sich
in der Pathophysiologie und Prognose unterscheidet (siehe Abb. 3). Gemeinsamkeiten gibt es
jedoch bei den klinischen Merkmalen, zu denen die VergroBerung der Leber und Milz, die Verzo-
gerung bei der motorischen Entwicklung und die Hypotonie in der infantilen Form gehoren.®
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| Historische Kategorisierung der 1
Niemann-Pick-Krankheit

Niemann-Pick-Krankheit Typ C

(pathogene Varianten
des NPC1- oder NPC2-Gens)

Abb. 3: ASMD und Niemann-Pick-Krankheit

1.4 Symptome

ASMD tritt in drei Krankheitstypen auf, deren Ubergange jedoch flieRBend sind und auf der Rest-
aktivitat der ASM basieren. Am haufigsten tritt der chronisch-viszerale ASMD-Typ B auf, bei dem
es im Kindesalter zu Beginn zu Wachstums- und Entwicklungsstorungen kommt und die Kinder
meist durch einen vergro3erten Bauch (Hepatosplenomegalie) auffallen.

Dabei kdnnen folgende Organe betroffen sein:'?

e Milz und Leber: Die Vergro3erung der Milz und Leber (Hepatosplenomegalie) tritt bei Uber
90 % der Patienten auf und wird oft durch Leberfunktionsstérungen begleitet. Insbesondere
das starke Anschwellen der Milz um das Vielfache inres normalen Volumens fUhrt dabei zu dem
bei Kindern charakteristisch vorgewolbten Bauch.

e Lunge: Es kommt zu einer fortschreitenden Verschlechterung der Lungenfunktion, haufigen
Atemwegsinfektionen und interstitiellen Lungenerkrankungen (> 80 % als radiologischer Be-
fund). Diese umfassen verschiedene Lungendefekte, die das Zwischengewebe der Lunge
(Interstitium) und die Lungenblaschen betreffen. Lungenerkrankungen sind die haufigste Todes-
ursache bei ASMD Typ B.

¢ Blut: Thrombozytopenien, Anamien und Leukopenien flhren haufig zu Bluterglssen, sodass
Blutungen die dritthaufigste Todesursache sind.
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¢ Knochen: Oft treten Ricken- und Gelenkschmerzen sowie Osteoporose und Osteopenien auf.

e Zentrales Nervensystem: Bei ASMD Typ B kommt es nur selten zu neuronalen Beeintrachti-
gungen und es tritt keine Neurodegeneration auf. Anders sieht es jedoch bei ASMD Typ A und
Typ A/B aus: Bei ASMD Typ A treten erste neurologische Symptome meist innerhalb des ersten
halben Jahres auf und die Entwicklung der Kinder stoppt im Alter von 10 Monaten. Anschlie-
Bend kommt es zu einer raschen Neurodegeneration, wodurch bereits erworbene Fahigkeiten
wieder verlernt werden. Bei der Mischform ASMD Typ A/B schreitet der Prozess langsamer
voran und es kommt zu Stérungen der Bewegungskoordination (Ataxie), verzogerten motori-
schen Entwicklungen und Lernschwierigkeiten.

e Augen: Bei ASMD Typ A und A/B kann sich einige Monate nach der Geburt ein charakteristi-
scher kirschroter Fleck in der Makula bilden.

Neurologische Manifestationen

o Leichte Hypotonie/Hyporeflexie bis
zum Verlust der Motorik und kognitive
Beeintrachtigung

o Keine Neurodegeneration

Augen
e Kirschrote Flecken in der Makula

Lungenerkrankungen
o Interstitielle Lungenerkrankungen Herzerkrankungen
o Atemwegsinfektionen e Herzklappenerkrankungen

e Gemischte Dyslipidamie
friihzeitig im Krankheitsverlauf

Hamatologische Veranderungen
o Thrombozytopenie
o Andmie und Leukdmie

o Hdmatomneigung und
iibermaBige Blutung

Splenomegalie/Hepatomegalie
e Leberfibrose

o Leberfunktionsstorung
(erhohte ALT- und AST-Werte)

Sonstiges
e Kopfschmerzen
« Wiederkehrende Ohrinfektionen

e Wachstumsverzogerung und
verzGgerte Pubertét

o Fatigue

Skeletterkrankungen
e Riicken-, Glieder- oder Gelenkschmerzen
o Osteopenie und Osteoporose

o Skelettfrakturen

o Wachstumsverzogerungen bei Jugendlichen

 \erminderter Knochenmineralgehalt und
verminderte Knochenmineraldichte bei
padiatrischen Patienten

Foto: © pixdesign123 - stock.adobe.com

Abb. 4: Haufige Symptome von ASMD Typ B;? ALT = Alanin-Aminotransferase, AST = Aspartat-Aminotransferase
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1.5 Vererbung

ASMD wird autosomal-rezessiv vererbt. Ein Kind kann also erkranken, wenn es durch beide Eltern
ein verandertes Allel auf beiden homologen Autosomen erhalten hat.

Sind beide Eltern Trager eines fehlerhaften Gens (und damit gesund), ergeben sich fur das Kind
folgende Moglichkeiten (siehe Abb. 5):"

o Mit 25%iger Wahrscheinlichkeit ist es gesund und tragt kein fehlerhaftes Gen.
o Mit 50%iger Wahrscheinlichkeit ist es gesund, aber Trager eines fehlerhaften Gens.

o Mit 25%iger Wahrscheinlichkeit erkrankt es.
Autosomal-rezessiver Erbgang

VATER MUTTER

Mutationstrager w T Mutationstrager

gesundes Kind Mutationstrager Mutationstrager krankes Kind
Wahrscheinlichkeit:

Abb. 5: Autosomal-rezessiver Erbgang
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2 Diagnostik und Therapie

2.1 Diagnostik

Da es sich bei ASMD um eine seltene Erkrankung handelt, dauert es oft lange, bis eine finale Diag-
nose gestellt werden kann. So vergehen vom ersten Arztbesuch bis zur finalen Diagnosestellung im
Schnitt 5 Jahre.2 Oft werden die Symptome auf andere lysosomale Speicherkrankheiten oder mali-
gne hamatologische Erkrankungen zurtckgefihrt, da diese ahnliche Symptome aufweisen kdnnen
(siehe Kapitel 2.1.1 Differentialdiagnosen). Bei Verdacht auf ASMD ist daher zunachst eine differen-
tialdiagnostische Abklarung nétig. Nachgewiesen werden kann die Krankheit anschlieBend tber
eine verminderte Enzymaktivitat der sauren Sphingomyelinase (< 10 % von gesunden Kontrollen) in
Lymphozyten im peripheren Blut (Trockenblut). Daflr werden einige Tropfen EDTA-Blut auf eine Tro-
ckenblutkarte gegeben, an der Luft trocknen gelassen und anschlie3end zur Untersuchung in ein
Labor geschickt. Darliber hinaus empfiehlt es sich, anschlieBend eine Gensequenzierung des
SMPDI1-Gens durchzuflhren, da sich so bei einigen Varianten der Verlauf voraussagen lasst!

( Splenomegalie
+/- Hepatomegalie

'

Nein

Nicht
* Ja eindeutig
. N
v Niedrig
P |
v

Homoallel fiir p.R498L,
p.L304P und p.P333Sfs*52

Homo- oder heteroallel

p.0294K und pW3936G P.AR610, p.P325A

und p.P332R
(neuroprotektiv); p.W393G

(Aschkenasim-
Griindermutationen)

Unbekannte Genotyp/Phénotyp-Korrelationen:
klinische Beurteilung zur Bestimmung des Phénotyps

Abb. 6: Diagnosealgorithmus fiir Patienten mit ASMD mit Erkrankungsbeginn wahrend des Séuglingsalters
oder der Kindheit HDL-C = High-Density Lipoprotein-Cholesterin, LSD = lysosomale Speicherkrankheit,
MS/MS = Tandem-Massenspektrometrie
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2.1.1 Differentialdiagnosen

Insbesondere bei chronischen Verlaufsformen kann es zu einem Uberlappen der Symptome mit
anderen Krankheiten kommen. Zu den Differentialdiagnosen gehoren andere Speicherkrankhei-
ten wie Morbus Gaucher, die lysosomale saure Lipase-Defizienz (LAL-D) und Niemann-Pick Typ C
sowie einige hamatologische, onkologische, hepatische und pulmonale Erkrankungen.

Splenomegalie Interstitielle Hepatomegalie Thrombozytopenie
Lungenerkrankung
ASMD >90 % > 80 % (als radiologi- >70% >50%
scher Befund)
Morbus Gaucher X X X X
Akute lymphatische X X X
Leukamie (ALL)
Non-Hodgkin-Lymphome | X X X X
Chronische Hepatitis B X X X
Chronische Herzinsuffi- X X
zienz
Cystische Fibrose X X
Niemann-Pick Typ C X X
Saurer Lipasemangel Lebererkrankung
(LAL-D)

Tab. 2: Differentialdiagnosen von ASMD'26-23

2.1.2 Abgrenzung zu Morbus Gaucher

Bei Morbus Gaucher handelt es sich um eine erbliche Stoffwechselkrankheit, bei der es zur Ver-
groBerung der Milz und/oder Leber sowie zu Veranderungen des Blutbildes und der Knochen
kommen kann. Die Erkrankung ist sehr selten und wird durch einen Beta-Glucosidase-Mangel
verursacht, der zur Ansammlung von Glukozerebrosiden als ungespaltene Stoffwechselprodukte
in den Lysosomen, insbesondere den Lysosomen der Makrophagen, fuhrt. Morbus Gaucher ge-
hort somit - wie auch ASMD - zu den lysosomalen Speicherkrankheiten. Auch wenn es bei Mor-
bus Gaucher zur Knochenbeteiligung (Erlenmeyerdeformitat) und bei ASMD zur Beteiligung von
Lunge, Leber und Herz sowie zu Dyslipidamien kommt, weisen beide ahnliche, sich teilweise
Uberschneidende Symptome auf, wodurch es schnell zu Fehldiagnosen kommen kann:2+27

e Hepatomegalie
e Splenomegalie
e Anamie

e Thrombozytopenie
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e Knochenbrlche, Osteopenie
e Knochenschmerzen
e Wachstumsverzogerung

So wird im Durchschnitt eine von finf Personen mit dem Verdacht auf Morbus Gaucher mit ASMD
diagnostiziert.?® Klarheit kann hier ein Trockenbluttest bringen, mit dem sich Morbus Gaucher,
ASMD und LAL-D diagnostizieren lassen.

\ Morbus Gaucher? \ ASMD"™ "

Klassifikation Typ 1: nicht neuronopathisch (> 90 %) Typ 1: infantil-neuroviszeral
Typ 2: akut neuronopathisch Typ 2: chronisch-neuroviszeral
Typ 3: chronisch neuronopathisch Typ 3: chronisch-viszeral
Krankheitsursache Aktivitdtsmangel der lysosomalen sauren Aktivitdtsmangel der lysosomalen sauren
Beta-Glucosidase Sphingomyelinase
Molekularer Unterschied Storung des Sphingolipidstoffwechsels Storung des Sphingolipidstoffwechsels
Vererbung Autosomal-rezessiv Autosomal-rezessiv

Tab. 3: Gegentiberstellung Morbus Gaucher und ASMD

2.2 Therapie
2.2.1 Kausale Therapie

Seit Oktober 2022 steht fur Manifestationen eines Mangels an saurer Sphingomyelinase (ASMD)
auBerhalb des zentralen Nervensystems (ZNS) bei Kindern, Jugendlichen und Erwachsenen mit
Typ A/B oder Typ B eine Enzymersatztherapie zur Verfligung: Die rekombinante humane saure
Sphingomyelinase Olipudase alfa ermoglicht den Abbau von Sphingomyelin-Lipiden in den Lyso-
somen und wird den Patienten durch regelmaBige Infusionen verabreicht.®? Studien konnten zei-
gen, dass durch die Enzymersatztherapie das Milzvolumen signifikant verringert, Lungen- und
Leberfunktion verbessert und das reduzierte Langenwachstum bei Kindern wieder aufgeholt wer-
den konnte. Es ist nicht zu erwarten, dass Olipudase alfa die Blut-Hirn-Schranke Uberwindet oder
zentralnervose Manifestationen der Erkrankung beeinflusst.32-3°

2.2.2 Therapieverlauf

Die Enzymersatztherapie mit Olipudase alfa sollte nur unter Aufsicht eines Facharztes erfolgen,
der mit der Behandlung von lysosomalen Speicherkrankheiten wie ASMD vertraut ist. Da ein zu
rascher Abbau von angereichertem Sphingomyelin zur Bildung proinflammatorischer Abbaupro-
dukte fuhrt, kann es zu infusionsbedingten Reaktionen und/oder vortbergehend erhohten Leber-
werten kommen. Um dies zu verhindern, ist ein Therapieregime mit schrittweiser Dosissteigerung
zu befolgen, bei dem die Dosis uUber 14 Wochen (8 Dosen) bei Erwachsenen bzw. 16 Wochen
(9 Dosen) bei Kindern und Jugendlichen entsprechend dem Korpergewicht langsam auf die an-
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gestrebte Dosierung von 3 mg/kg Korpergewicht gesteigert wird (siehe Tab. 4, 5). Anschlie3end
erfolgt eine Erhaltungsphase, bei der die Patienten alle 2 Wochen 3 mg Olipudase alfa pro kg
Korpergewicht erhalten. Insofern ein Patient gut auf die Therapie eingestellt ist und sich in der Er-
haltungsphase befindet, kann eine Umstellung auf eine Heiminfusion in Betracht gezogen wer-
den.®?

Infusionsgeschwindigkeit und Infusionsdauer Ungefihre
Infusionsdauer
Schritt1 Schritt 2 Schritt 3 Schritt 4
0,1 20 ml/h iiber 60 mi/h liber n.z. n.z. 35 min
20 min 15 min
0,3bis | 3,33 ml/hiiber 10 mi/h tiber 20 ml/h iiber 33,33 ml/h iiber160 | 220 min
3 20 min 20 min 20 min min

Tab. 4: Geschwindigkeit und Dauer der Infusion bei erwachsenen Patienten®?

h: Stunde; min: Minute; n. z.: nicht zutreffend

Dosis Infusionsgeschwindigkeit und Infusionsdauer Ungefihre
(mg/kg) Infusionsdauer
Schritt 1 Schritt 2 Schritt 3 Schritt 4
0,03 0,1 mg/kg/h fiir die n.z n. z. n.z 18 min
gesamte Dauer der
Infusion
0,1 0,1mg/kg/h iiber20 | ab 0,3 mg/kg/h n. z. n.z 35min
min
0,3 0,1 mg/kg/h iiber 20 | 0,3 mg/kg/hiiber 20 | ab 0,6 mg/kg/h n.z 60 min
min min
0,6 0,1 mg/kg/h tiber 20 | 0,3 mg/kg/h iiber 20 | 0,6 mg/kg/h tiber 20 | ab1mg/kg/h 80 min
min min min ,
1 100 min
2 160 min
3 220 min

Tab. 5: Geschwindigkeit und Dauer der Infusion bei Kindern und Jugendlichen?

h: Stunde; min: Minute; n. z.: nicht zutreffend

2.2.3 Betreuung von Chronikern: Heiminfusionen

FUr Patienten, die mit der Erhaltungsdosis behandelt werden und ihre Infusionen gut vertragen,
kann eine Heiminfusion unter Aufsicht von medizinischem Fachpersonal in Erwagung gezogen
werden. Die Entscheidung fUr einen Wechsel der Patienten auf eine Heiminfusion sollte nach Be-
urteilung und auf Empfehlung des verschreibenden Arztes erfolgen.®? Daflr muss der Patient kor-
perlich und geistig in der Lage sein, sich der Infusion zuhause unterziehen zu konnen, und es
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durfen keine Begleiterkrankungen vorliegen, die die Vertraglichkeit beeinflussen konnten. Daru-
ber hinaus mussen die raumlichen Gegebenheiten eine Heiminfusion erlauben (saubere Umge-
bung mit Elektrizitat, Wasser, Telefonanschluss und Kuhlschrank, genug Platz, um Olipudase alfa
und Infusionszubehdr adaquat zu lagern).

Der Leitfaden zur Verringerung von Arzneimittel- und Anwendungsrisiken bei einer Heiminfusi-
on fur Angehaorige der Heilberufe ist abzurufen unter:
https://www.bfarm.de/SharedDocs/Downloads/DE/Arzneimittel/Pharmakovigilanz/Risikoinformationen/
EducationMaterial/Anlagen/olipudase_alfa-xenpozyme-aerzte.paf?__blob=publicationFile

3 ASMD in der Apotheke

3.1 Rezeptbelieferung

Bei der Rezeptbelieferung von Olipudase alfa mussen keine besonderen Vorgaben beachtet wer-
den und es ist keine Genehmigung durch die Krankenkasse notig. Um eventuelle Retaxationen
aufgrund von Formfehlern zu vermeiden, sollte bei der Rezeptprufung jedoch aul3erst sorgfaltig
vorgegangen und auf die Vollstandigkeit der Daten geachtet werden.

3.2 Beratung von Patienten und Angehorigen

Bei ASMD handelt es sich um eine seltene chronische Krankheit, die einer intensiven Betreuung
bedarf. Das Therapieprinzip der kausalen Therapie ist fur viele Patienten und deren Angehdrige
neu und sorgt - neben Hoffnung - auch fur Unsicherheiten. Neben der Vor-Ort-Betreuung kdnnen
Apothekenmitarbeiter den Patienten helfen, passende Ansprechpartner zu finden, um ihre Erfah-
rungen, Wiinsche und Angste mit anderen Betroffenen und Experten zu teilen.

Selbsthilfegruppen: Durch Selbsthilfegruppen haben Betroffene die Moglichkeit, sich auf Au-
genhohe mit anderen Patienten auszutauschen. Gerade bei so seltenen Krankheiten wie ASMD
kdnnen sich Patienten schnell isoliert flhlen und in Selbsthilfegruppen ein Gefuhl der Gemein-
schaft entwickeln. Die Niemann-Pick Selbsthilfegruppe e.V. ist ein gemeinnutziger Verein mit
dem Zweck, die Erforschung und Bekampfung der Niemann-Pick-Krankheit zu unterstutzen und
Betroffene und Familien zu informieren.3¢

Kompetenzzentren: Durch den Zusammenschluss von spezialisierten Zentren und Fachkliniken
ist es moglich, auch bei seltenen Erkrankungen wie ASMD schnell die richtigen Ansprechpartner
mit der notigen Expertise zu finden. Gerade fUr die regelmai3igen Kontrolluntersuchungen sind
die Kompetenzzentrenwichtig, umeventuelle Auffalligkeiten schnell zu erkennenund angemessen
zu agieren. Eine Ubersicht Uber Kompetenzzentren in Deutschland ist unter https://www.
lysosolutions.de/fileadmin/user_upload/Lyso/05_ASMD_Patienten/Zentren-Liste_ASMD_
August-2022.pdf zu finden.
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ONLINE-LERNERFOLGSKONTROLLE

Nach dem Durcharbeiten der Fortbildungsinhalte konnen Sie die Lernerfolgskontrolle
zum Erhalt des BAK-Punktes online unter

https://www.meindap.de/fobi-asmd durchfiihren.

Ihr personliches Fortbildungszertifikat steht bei erfolgreicher Beantwortung der Fragen
sofort als PDF zum Download zur Verfiigung.
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