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LIEBE LESERIN, LIEBER LESER,

Sie oder ein Angehoriger sind mit der seltenen Stoffwechselerkrankung cerebrotendindse Xanthomatose,
kurz CTX, konfrontiert? Es ist nachvollziehbar, dass diese unbekannte Erkrankung viel Unsicherheit mit
sich bringt. Mit dieser Broschiire méchten wir lhnen einen Uberblick geben und dabei auf die seltene
Erkrankung mit ihren Symptomen, der Diagnose und Behandlung eingehen. Fiir weitere Fragen steht
Ihnen selbstverstandlich Ihr Arzt zur Seite.

Wir hoffen, lhnen mit dieser Broschire Ihre wichtigsten Fragen rund um CTX beantworten zu kdnnen.

Ihr Leadiant-Team



WAS IST CTX?

Bei der cerebrotendindsen Xanthomatose (CTX) handelt es sich um eine erbliche Stérung des
Gallensaurestoffwechsels, die durch Genmutationen (im CYP27A1-Gen) verursacht wird. Diese Stérung
verhindert die Umwandlung von Cholesterin in Gallensauren und es kommt vermehrt zu Ablagerungen
von Fetten (Cholesterin und Cholestanol) im Gehirn und anderen Geweben.?

CTX gehort zu der Gruppe der seltenen Erkrankungen. Wie bei vielen anderen seltenen Erkrankungen
ist davon auszugehen, dass diese weltweit unterdiagnostiziert ist.
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—e CTX wurde erstmalig 1937 von Van Bogaert et al. beschrieben?®
—e Cholesterin ist ein in allen tierischen Zellen vorkommender kristalliner, fettartiger Naturstoff
—e Cholestanol ist ein Abbauprodukt von Cholesterin




SYMPTOME EINER CTX

Die Symptome der CTX kdnnen nach Altersgruppen (Neugeborene, Kinder und Jugendliche, Erwachsene)
gegliedert werden. Bei Neugeborenen kann z.B. eine verlangerte Neugeborenengelbsucht oder chronischer
Durchfall ein Anzeichen fur eine CTX sein.

Bei Kindern und Jugendlichen konnen zum chronischen Durchfall auch ein Grauer Star, Entwicklungsver-
zogerungen oder neurologische Auffalligkeiten hinzukommen. Typische Symptome bei Erwachsenen sind

Xanthome (Fettablagerungen an Sehnen), kognitive, neurologische oder auch psychiatrische Stérungen.3-°

Rechts finden Sie weitere Symptome nach Altersgruppen gegliedert.

—e Die Symptome kdnnen sich von Mensch zu Mensch unterscheiden
—e Neurologische Symptome kdnnen sich im Verlauf der Krankheit verschlechtern




Bei Neugeborenen! Im Kindes- und Jugendalter® Im Erwachsenenalter®>°®
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DIAGNOSE UND BEHANDLUNG DER CTX

Die Diagnose von CTX erfolgt meist durch die Bestimmung des Cholestanol-Plasmaspiegels
(Fettwert im Blut). Abgesichert wird die Diagnose durch einen molekulargenetischen Nachweis
einer Mutation (Genveranderung) im CYP27A1-Gen.*

Die Behandlung von CTX erfolgt mit einer kiinstlichen Gallensaure. Diese dient dazu, die Konzentration
von Cholestanol zu normalisieren und die Symptome sowie andere Begleiterscheinungen zu lindern. Eine
zusatzliche Gabe von Statinen kann den Cholestanolwert weiter senken. Andere Begleiterkrankungen
wie Epilepsie, Spastizitat oder Parkinson werden symptomatisch behandelt.®

Um ein nahezu normales Leben fUhren zu kdnnen, ist eine moglichst fruhzeitige Diagnose
und Therapie fur Betroffene von entscheidender Bedeutung.



WEITERE FRAGEN?

Bei Ruckfragen zu der Erkrankung und deren Behandlung wenden Sie sich bitte an Ihren Arzt.
Weitere Informationen zu CTX finden Sie auf:

Weitere Informationsquellen

ELA - Européische Vereinigung
gegen Leukodystrophien

https.//elaev.de/cerebrotendinoese-
xanthomatose/

Versorgungsatlas fiir Menschen
mit seltenen Erkrankungen

https.//se-atlas.de/map/Xanthomatose,
%20zerebrotendindse/

ctxawareness.com/de/
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