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»EIN Kind zu gebaren tut viel weniger weh*

Ein Leben lang litt Renate Schépf (63) an teils grausamen Symptomen, die ungewdhnlicher kaum sein kénnten.
Erst vor zwei Jahren erhielt sie die Diagnose: Die Passeirerin leidet an der sehr seltenen Krankheit Alkaptonurie.
Die genetische Veranlagung dafiir scheint im Passeiertal jedoch gehauft aufzutreten.

von Anna von Stefenelli

ST. LEONHARD I.P./MERAN
,Diese schrecklichen Schmerzen
werde ich nie vergessen. Ein Kind
zu gebdren tut viel weniger weh')
erzdhlt Renate Schopf (63). Die
Auswirkungen der seltenen Erb-
krankheit Alkaptonurie (AKU, sie-
he Infokasten rechts) begleiteten
die gebiirtige Meranerin von Kin-
desbeinen an. ,Die Krankheit ge-
hért zu mir', sagt sie.
Thre Mutter hatte sich schon im-
mer gefragt, was sie wohl falsch
gemacht habe. Denn bereits als
Renate Schopf noch ein Sdugling
war, beobachtete die Mutter
ein eigenartiges Phéno-
men. Der Urin in den g
Stoffwindeln firbte sich FE#E*
braun, wenn sie sie e
nicht so- Rt

Renate Schopf braucht
mittlerweile einen Stock,
um weitere Strecken
bewiltigen zu kbnnen.

fort wusch. Eine Erkldrung dafiir
gab es allerdings nicht.

Nierensteine des Grauens

Auch spéter schien das Kind wie
wverflucht, hatte regelmafig ex-
treme Koliken. ,Der Grund dafiir
waren Nierensteine, damals
musste ich diese noch auf natiirli-
chem Wege loswerden. Das wer-
de ich nie vergessen. Auch meine
Mutter konnte die Schreie kaum
ertragen’; erzahlt die Frau heute.
Immer wieder wurde sie von die-
sen Leiden heimgesucht, in der
Schulzeit fehlte sie oft. ,Meine
ehemalige Lehrerin hat mir er-
zahlt, dass ich ein schlaues, aber
krankliches Kind war
Spiter, mit etwa 30, hatte sie
plotzlich  keine Nierensteine
mehr. Von da an machte ihr statt-
dessen der Riicken Probleme.
Auch ihre Gelenke schienen der
Frau im Laufe der Jahre immer
groflere Probleme zu berei-
ten. ,Ein Mediziner sagte
zu mir, dass er

meine Wirbelsdule lieber nicht
anriihrt, weil sie wie die einer 70-
Jéhrigen sei. Damals war ich 409
erzahlt sie heute.

Oft habe sich die mit Leidenschaft
arbeitende Altenpflegerin dafiir
geschdamt, versuchte, ihre Sym-
ptome bei ihrer Arbeit im Wohn-
und Pflegeheim St. Pauls/Eppan
so lange wie moglich zu verste-
cken. Thren Beruf habe sie sehr
geliebt, aber es wurde immer
schwieriger fiir sie, ihn gut zu ma-
chen. , Einen Rollstuhl konnte ich
dann zwar noch schieben, aber
nur, weil ich mich daran abstiit-
zen konnte’, erinnert sich die Frau
und lachelt.

Nachdem sie 2015 in Siidtirol eine
Knieprothese am linken Bein ein-
setzen liefs, sagte eine Kranken-
hausmitarbeiterin zu ihr: ,Das
Knie war ja schon ganz schwarz!“
Ein Jahr spéter liefs Schopfs Leis-
tungsfahigkeit immer mehr nach.
Sie musste am Herzen operiert
werden. Was zu diesem Zeitpunkt
noch keiner wusste: Die verfarb-
ten Knochen und die
Herzklappeninsuffi-

zienz sind typische Symptome
der Alkaptonurie.

Ratsel endlich geldst

Dass sie seit der Operation Blut-
verdiinner nehmen musste, war
ihr Gliick: Das war ndmlich der
Grund, warum ihr zweites Knie
nicht in Siidtirol, sondern 2017
bei Spezialisten in Innsbruck ope-
riert werden musste.
,Dort hat endlich ein behandeln-
der Arzt alle Puzzleteile zusam-
mengefiigt und seinen Verdacht
geduflert. Sofort habe ich zu Al-
kaptonurie recherchiert und mir
war klar, dass ich das habe - noch
bevor die Befunde das bestitig-
ten’, sagt die Frau. Endlich habe
alles zusammengepasst - und ihr
Leiden erhielt einen
Namen. Die

Suche nach Betroffenen und
Hilfe bei seltenen Erkrankungen

Fir die Grindung einer
Selbsthilfegruppe von Alkapto-
nurie-Betroffenen und -Ange-
horigen sucht Renate Schopf
weitere Interessierte.  Auch
Personen, die den Verdacht
haben, dass sie oder Men-
schen in ihrem Umfeld daran
leiden, diirfen sich bei ihr mel-
den. Tel. 339/7866187 oder
per E-Mail unter renate.
schoepf.pircher@gmail.com

Weitere Hilfen fiir Betroffe-
ne seltener Erkrankungen
und deren Angehdorige:

» Viele Infos zur medizinischen
Versorgung, Kontakt-, Unter-
stitzungs- und Vernetzungs-
moglichkeiten finden Sie auf

dem Portal fiir seltene Erkran-
kungen (www.rare-bz.net).

» Auch beim Landeskoordinie-
rungszentrum fiir die seltenen
Krankheiten  (0471/907109;
online unter seltenekrankhei-
tenBZ@sabes.it sowie auf
www.sabes.it unter ,geneti-
scher Beratungsdienst”) gibt
es Beratung.

» Anlaufstelle zur Griindung
einer Selbsthilfeinitiative bzw.
Suche nach anderen Betroffe-
nen sind die Dienststelle fiir
Selbsthilfegruppen und der
Dienst fiir Patientenorganisati-
onen im Dachverband fiir So-
ziales und Gesundheit (0471/
312424; bzw. www.dsg.bz.it
oder www.selbsthilfe.bz.it).

Uberforderung der Arzte nimmt
sie heute mit Humor. ,,Es passier-
te mir ofter, dass Arzte fragten,
was Alkaptonurie denn sein solle’,
erzdhlt sie mit einem Lachen. Die
dunklen Verfarbungen in ihren
Augen wurden von mehreren Me-
dizinern regelrecht bestaunt,
, Weil das so selten ist.”

Passeier als Gen-Hotspot

Die Héufigkeit von AKU betragt
weltweit ca. 1 bis 9 auf eine Milli-
on, jedoch gibt es sogenannte
Hotspots wie die in der Slowakei,
Jordanien oder Berlin. Die hochs-
te Priavalenz mit ungefihr
1:20.000 ist in der Slowakei zu fin-
den. Ein sogenannter Hotspot soll
laut molekulargenetischem Be-
fund auch das Passeiertal sein.
Demnach seien sechs Prozent der
Menschen dort Tréger des AKU-
Gens. ,Vielleicht habe ich ja
Passeirer Vorfahren’, sagt Schopf.
Denn die Frau wohnt zwar in St.
Leonhard, aber nur, weil ihre Kin-
der dort hingeheiratet haben.
»WEeil ich gemerkt habe, dass ich
abbaue, binich in ihre Néhe gezo-
gen.” Heute wohnt sie dort mit ih-
rem Mann Hansjorg in einer be-
hindertengerechten ~ Wohnung.
,Falls ich mal einen Rollstuhl
brauche’, sagt sie. ,Und ich habe
ja noch meinen lieben Mann, er
ist meine rechte Hand Denn
schon jetzt kann sie ihren rechten
Arm nicht mehr tiber die Brust
heben. Umso mehr geniefit sie je-
den Moment mit ihren Lieben.
»Ich habe keine Angst vor der Zu-
kunft sagt sie. Geheilt werden
kann die Krankheit nicht.
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Wer genau hninsdchaut, sieht den schwarzen Fleck in Renate Schépfs

e
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Auge. Sehr selten und ein typisches Symptom fiir Alkaptonurie. {}

Wichtiger Austausch

Bisher fiihlte sich Schopf trotz der
Diagnose oft allein gelassen, hatte
keinen Ansprechpartner, und
auch was lindernde Therapien in
Siidtirol betrifft, konnte ihr nie-
mand helfen - bis sie vor zwei Wo-
chen einen Artikel iiber die bei-
den Frauen mit ,Glasknochen” in
der ,Zett“ las. ,Tagelang habe ich
iiberlegt und schliefSlich alle ab-
gedruckten Nummern angerufen,
die Hilfe fiir Personen mit selte-
nen Erkrankungen versprachen
erzihlt die Frau. Seitdem kam viel
in die Génge, sie ist nun als Alkap-
tonurie-Betroffene  registriert.
Bald schon hat sie Fachvisiten bei
den zustindigen Arzten und hofft
nun, iiber die Krankheit aufklaren
und andere Betroffene finden zu
kénnen (s. Infokasten links): ,Wer

Wie und wann operieren?

Eine Hernie heilt nie von alleine, sondern
solite immer behandelt werden.

Dr. Sandro Imperiale, Facharzt fiir All-
gemeine Chirurgie stellt die verschiedenen
Arten von Briichen vor, ihre Symptome und
deren Behandlungsmdglichkeiten.

Offentlicher Vortrag mit
anschlieBender Diskussion
und Aperitif in der Marienklinik

marienklinik

Menschlich. Kompetent. Innovativ.

Bauchwandbriiche

Claudia-de-Medici-Str. 2, 1-39100 Bozen, www.marienklinik.it

weils, vielleicht konnen wir die
Krankheit bekannter machen und
gemeinsam fiihlen wir uns be-
stimmt gar nicht mehr so allein."

Uber
Alkaptonurie

Alkaptonurie (AKU) ist eine
seltene Erbkrankheit des Ei-
weiBabbaus. Sie wird autoso-
mal-rezessiv  vererbt, das
heiBt, beide Elternteile eines
AKU-Patienten haben die
»AKU-Gene" in ihrer jeweili-
gen Erbinformation.  Die
Krankheit befallt alle Systeme
des Korpers, verursacht an
den Gelenken Schwellungen
und Knochenverénderungen.
Dazu kommen oft Verfarbun-
gen von Haut und Knochen,
durch schwarze Ablagerun-
gen kann die Krankheit Scha-
den an Organen anrichten.
Zudem kommt es zu Entziin-
dungsreaktionen und EiweiB-
ablagerungen in verschiede-
nen Bindegeweben. Viele
Betroffene sind bis ins Er-
wachsenenalter beinahe
symptomlos. Eine dunkle Ver-
farbung des Urins kann
schon bei Séuglingen die
Krankheit anzeigen.
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