Herzlich willkommen zur
Vorstellung des Vereins
Refsum Deutschland e.V.!
Refsum ist eine seltene
Stoffwechselerkrankung, die oft
sehr spat diagnostiziert wird
und fiir Betroffene mit vielen
Herausforderungen im Alltag
verbunden ist.

Kerstin Reichert
Griinderin des
Vereins (+ Finja)

»Ich habe selbst erfahren, wie es ist, wenn eine
Diagnose erst spat erkannt wird. Diese Erfahrung
hat mich dazu motiviert, den Verein ins Leben zu
rufen, um anderen Betroffenen zu helfen und dazu
beizutragen, dass Diagnosen friihzeitig gestellt
werden. Ich hatte mir eine friihere Diagnose
gewlinscht, denn es gibt eine Therapie zur
Linderung der Symptome und Verlangsamung

des Fortschreitens der Krankheit.“

E <« Hier kdnnen Sie sich von mir und meiner
Krankheitsgeschichte ein Bild machen.

Spendenkonto:

IBAN: DE20 7935 0101 0022 1619 13
BIC: BYLADEM1KSW

Sparkasse Schweinfurt-HaBberge
oder: paypal@refsum.de
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zu scharfen und eine bessere
Lebensqualitat fiir alle zu errei-
chen, bei denen Morbus Refsum
diagnostiziert wurde.

www.defeatadultrefsumeverywhere.org

Patienten-Register

Zusammen stark - Jetzt registrieren!

Das Patientenregister bringt die
Refsum-Gemeinschaft und For-
scher zusammen, um ein besseres
Verstandnis der Refsum-Krankheit
zu erlangen und bessere
Therapien zu entwickeln.
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Refsum
verstehen -
Leben
verbessern

Infos & Kontakte fiir eine
frihzeitige Diagnose und Hilfe

www.refsum.de



Refsum verstehen

Refsum bei Erwachsenen ist eine
sehr seltene* genetische Storung,
die den Stoffwechsel der Phytan-
sdure beeintrachtigt. Sie flihrt zu
einer Schadigung des Auges, der
Nerven und inneren Organe.

Aufgrund der genetischen Grundlage ist Refsum
eine lebenslange Erkrankung. Erste Symptome
machen sich in der Regel im ersten oder zweiten
Lebensjahrzehnt bemerkbar.

*geschatzte Inzidenz: 1/1 Mio. Menschen weltweit

Was ist die Refsum-Krankheit?
Durch Scannen des QR-Codes
gelangen Sie zu einem
ausfiihrlichen Erklarvideo der
Global DARE Foundation.

Refsum Deutschland e.V
Zusammen mit der Global DARE
Foundation arbeiten wir daran, die
Refsum-Erkrankung bei Arzten,
Forschern und der Offentlichkeit
bekannt zu machen.

Durch diese Anstrengungen hoffen wir, die Zeitdauer
bis zur Diagnose verkiirzen und bessere Therapien
entwickeln zu konnen, um die Lebensqualitat der von
Refsum betroffenen Menschen zu verbessern.

Refsum Deutschland e.V wurde gefordert
gem. § 20h SGB V durch den

AOK AOK-Bundesverband
Die Gesundheitskasse.

Gesichtsfeldeinschrankungen
(Retinitis Pigmentosa >
90% der Refsum Patienten)

Schwerhoérigkeit

Geruchsverlust

Gleichgewichtsstorungen
(Zerebellare Ataxie)

Taubheit, Nervenschmerzen
(Periphere Neuropathie)

Zehenanomalien

Juckende, schuppige Haut
(Ichthyose)

Sowie: Katarakte, Nystagmus, kleine Pupillen, Skelettdysplasie,
Herzrhythmusstorungen und Schwache.

Aktuelle Therapien

Didtetische MaBnahmen:

Eine phytansaurearme Diat ist die wichtigste the-
rapeutische MaBBnahme. Ziel ist es, die tagliche
Aufnahme an Phytansaure unter 18 mg pro Tag zu
halten. Gleichzeitig muss eine ausreichende Vitamin-
und Kalorienzufuhr erfolgen, um die unkontrollierte
Freisetzung von Phytansaure im Korper und damit
eine akute Verschlechterung des Krankheitsbildes zu
verhindern.

Erndhrungsampel:
Durch Testungen kann der Phytinsauregehalt
von Lebensmitteln bestimmt und fiir die

Betroffenen eingeordnet werden. Melden Sie
sich - Wir beantworten Ihnen gerne alle Fragen!
>> kontakt@refsum.de

Diagnose

Die Diagnose von Refsum umfasst eine
Kombination aus klinischer Bewertung,
Laboruntersuchungen und genetischen Tests.

Molekulargenetische Diagnostik:

Als molekulargenetische Untersuchungen bezeich-
net man in der Genetik und Molekulardiagnostik
Untersuchungen, die das Ziel haben, Veranderungen
der DNA bzw. des Genoms festzustellen bzw.
auszuschlieBBen.

Phytansiurespiegeltest:

Die meisten Menschen mit der Refsum-Krankheit
haben Phytansaurewerte, die um das 18- bis 100-
Fache liber denen der Allgemeinbevolkerung liegen.

Doppelfiltrations-Plasmapherese (DFPP):

Wenn die Diat nicht ausreicht, um den Phytansau-
respiegel zu senken und akute Krankheitsschiibe zu
beherrschen, die das Fortschreiten der Erkrankung
verhindern, ist der Einsatz der DFPP eine Moglichkeit.
Die DFPP kann zu einer Stabilisierung von Sympto-
men flihren. Wir erklaren Ihnen gerne alle Details.

Lebensmitteltestungen:

Stand Januar 2024 wurden bisher nur

250 Lebensmittel getestet. Die Testungen
sind sehr kostenintensiv. Helfen Sie uns, mehr
Vielfalt in unsere Erndhrung zu bekommen:
>> paypal@refsum.de




