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Variables Immundefekisyndrom (CVID)

Das variable Immundefektsyndrom (common variable immunodeficiency =
CVID) ist eine chronische Erkrankung, die auf einer Fehisteuerung des
Abwehrsystems beruht. Wie der Name sagt, sind die Ursachen und
Auswirkungen der Erkrankung variabel.

In erster Linie kdnnen Anfikdrper nicht in ausreichender Menge und Qualitét
gebildet werden. Dies fUhrt dazu, dass sich der Kérper gegen Infektionen
nicht so gut wehren kann. Das betrifft vor allem bakterielle Infektionen der
Atemwege (Mittelohrentzindungen, Nebenhdhlenentzindungen,
Enfzindungen der Bronchien und der Lunge), manchmal aber auch
Infektionen mit Viren (z.B. Herpes) oder Pilzen (z.B. Mundsoor oder Nagelpilz).
Auch Durchfallerkrankungen sind h&ufig.

Die Fehlsteuerung kann sich auch dadurch duBern, dass sich das
Abwehrsystem gegen den eigenen Kérper richtet. Es kommt dann zu
Autoimmunerkrankungen, die vor allem gegen Blutzellen, manchmal auch
gegen Haut, Gelenke, Augen oder die SchilddrUse gerichtet sind. Bei einigen
Patienten schwellen LymphdrUsen, Leber oder Milz an oder es bilden sich in
verschiedenen Organen kleine (gutartige) Knétchen (Granulome).

Die CVID-Erkrankung ist nicht bei jedem Patienten gleich. Der Beginn der
Krankheitserscheinungen kann im Kindesalter oder aber erst im
Erwachsenenalter liegen. Das AusmalB der Infekitneigung oder der
Autoimmunerscheinungen kann sehr unterschiedlich sein. Auch der Verlauf
der Erkrankung ist von Patient zu Patient sehr verschieden.

Wie haufig ist die Erkrankung?

CVID ist eine seltene Erkrankung. Sie fritt in Deutschland ungefdhr bei 1 von
50.000 Personen auf.

Was sind die Ursachen der Erkrankunge

Die Ursachen der CVID Erkrankung sind noch nicht gut verstanden.
Wahrscheinlich ist die Veranlagung zu der Erkrankung
in den meisten Fdllen angeboren. Bei einigen Patienten liegt eine eindeutige

' Centrum fUr Chronische genetische Erkrankung vor. Das bedeutet, dass der Bauplan (Gen) fir ein

EiweiB (Protein) einen Fehler hat und damit das Protfein nicht mehrin der
richtigen Form

oder gar nicht mehr gebildet werden kann. Bei manchen CVID-Patienten
liegt ein Fehler in einem der Gene vor, die fur

die Bildung einer ausreichenden Menge hochwertiger Antikdrper notwendig
ist.
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Ohne die aus diesen Genen hervorgehenden Proteine kénnen die Abwehr-
zellen, die fUr die Bildung von Antikdrpern verantwortlich sind (B-
Lymphozyten), nicht richtig arbeiten. Manchmal fallt der Beginn der Krank-
heitserscheinungen bei CVID auch mit einer Infektion oder mit der Einnahme
von bestimmten Medikamenten zusammen. Wahrscheinlich ist aber auch in
diesen Fdllen eine bestimmte Veranlagung bereits vorher vorhanden.

Handelt es sich um eine Erberkrankunge

—-
anmnan
LR ]

Mutier f
Ubertrigerin |

b
i

Ubertrager

Bisher kann nur in einem Teil der Fdlle eine erbliche Ursache der CVID-
Erkrankung festgestellt werden. Wenn eine Erbkrankheit vorliegt, bedeutet
das, dass der Patient von Mutter und/oder Vater das fehlerhafte Gen geerbt
hat. Jeder Mensch besitzt von jedem Gen zwei Stick, eines vom Vater und
eines von der Mutter. FUr die meisten Erbkrankheiten ist es ndtig, dass beide
ind Ubeciriger i Gene fehlerhaft sind, da ein gesundes Gen in der Regel ausreicht,
genlgend gesunde Proteine herstellen zu kdnnen. Wenn eine erbliche Form
der CVID-Erkrankung festgestellt wird, ist es mdglich, abzuschdtzen, wie gro
das Risiko einer Erkrankung fUr weitere Kinder oder andere Familienmitglieder
sein wird. In den meisten CVID-Fdllen ist hierzu jedoch keine Aussage
moglich.
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Autosomal-rezessiver Erbgang bei CVID

Wie wird die Erkrankung festgestellte

Es gibt keinen einfachen Blutftest, um die CVID-Erkrankung festzustellen. In der
?7\/7! ‘%7& Regel sind mehrere Blutuntersuchungen notwendig, deren Ergebnisse dann
\?7& gemeinsam mit einer sehr sorgfdltig erhobenen Krankengeschichte beurteilt
werden mussen. Manchmal sind auch feingewebliche Untersuchungen z.B.
an einem Lymphknoten erforderlich, gelegentlich ist es sinnvoll, eine
‘%7'& Knochenmarksuntersuchung durchzufUhren. Es ist méglich, im Blut
nachzusehen, ob Antikdrper im Blut in ausreichender Menge vorhanden sind.

CVID: Mangel an Immunglobulinen, A . .
Es muss dann festgestellt werden, ob der geringe Blutspiegel durch einen

Verlust (Gber Urin oder Stuhl) oder durch eine verminderte Bildung verursacht
wird. Es ist auch wichtig, festzustellen, ob der Patient Antikdrper bilden kann,

wenn er sich mit einer Infektion oder einer Impfung auseinandersetzt. Hierbei
kann auch eine Testimpfung mit anschlieBender Erfolgskontrolle sinnvoll sein.

die von B-Zellen produziert werden

FUr die genauere Einordnung der CVID Erkrankung kdnnen die Blutzellen, die
an der Antikdrperbildung beteiligt sind, im Reagenzglas untersucht werden.
Gentests kbnnen helfen, festzustellen, ob eine erbliche Form der Erkrankung
vorliegt.

Welche Behandlungsmoglichkeiten gibt
ese

Die Behandlung bei der CVID besteht in erster Linie aus dem Ersatz der
fehlenden Antikdrper durch Infusionen. Da die Antikdrper nach einer
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gewissen Zeit im Kérper abgebaut werden, mUssen die Infusionen
regelmdBig wiederholt werden. Die Infusionen k&dnnen entweder Uber die
Vene erfolgen (in der Regel alle 4 Wochen) oder mit einer Pumpe untfer die
Haut verabreicht werden (in der Regel 2x / Woche).

Die Handhabung der Pumpe kann fir den Heimgebrauch erlernt werden.
Bei vielen Patienten genugen die Antikdrper-Infusionen, um die
Infektneigung zu kontrollieren. Manchmal ist jedoch auch eine
Dauerbehandlung mit Antibiofika notwendig. Bei einigen Patienten mit
CVID stehen eher Autoimmunerkrankungen oder eine VergréBerung von
Milz, Leber oder Lymphknoten im Vordergrund. Diese OrganvergréoBerung
oder die Autoimmunreaktionen kénnen solche AusmaBe annehmen, dass
Medikamente zur UnterdrGckung der fehlgesteuerten Immunreaktion
verabreicht werden missen (z.B. Cortison, Immunsuppressiva). Selten kann
eine operative Milzentfernung notwendig werden.

Subcutane Immunglobulininfusion
Uber eine Spritzenpumpe in den
Oberschenkel bei einem Kleinkind

Wie sieht die langfristige Entwicklung
aus?

Die Prognose der CVID Erkrankung ist durch die Mdglichkeit der
Anfikdrperersatztherapie insgesamt gut. Probleme bereiten langfristig vor
allem chronische Lungenerkrankungen auf dem Boden der wiederholten
Infektionen. Es sollten regelmdBige Lungenuntersuchungen durchgefihrt
werden. Es besteht bei CVID-Patienten auch ein erhéhtes Risiko, an
Lymphdrisenkrebs oder an Magenkrebs zu erkranken. Entsprechende
Vorsorgeuntersuchungen bei einem mit diesen Erkrankungen vertrauten
Arzt sind daher notwendig, um dieses Risiko zu minimieren.

Sind Impfungen erlaubt?

Die Wirkung von Impfungen besteht darin, die Bildung von Antikérpern
anzuregen. Wenn diese Antikérperbildung (wie bei CVID-Erkrankungen)
gestort ist, sind Impfungen nur von begrenztem Nutzen. Impfungen mit
Lebendimpfstoffen (Masern, Mumps, Rételn, Windpocken) sollten nurin
Absprache mit dem betreuenden Immunologen verabreicht werden, da
sie bei geschwdchtem Abwehrsystem auch schaden kdnnen. Schadliche
Wirkungen durch Totimpfstoffe sind nicht zu befirchten. Manchmal kann
eine Impfung mit einem Totimpfstoff wichtige Hinweise fUr die Einsch&tzung
der CVID-Erkrankung geben. Ob weitere Impfungen mit Totimpfstoffen
sinnvoll sind, muss im Einzelfall mit dem behandelnden Arzt besprochen
werden. Eine jahrliche Impfung von engen Kontaktpersonen mit dem
Influenza-Impfstoff ist sinnvoll.
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Kann ein Kind in den Kindergarten oder
die Schule gehene

Kinder mit CVID kdnnen in den Kindergartenund Schule uneingeschrénkt
besuchen. Bei ausgeprdagter VergroBerung der Milz sollten bestimmte
VorsichtsmaBnahmen eingehalten werden, die im Einzelnen mit dem
behandelnden Arzt besprochen werden sollten.

Kann die Erkrankung geheilt werden?

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

die Antikérperersatztherapie kdnnen aber die meisten CVID-Patienten ein
ganz normales Leben fOhren.
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