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Das Gesprach zum Nachlesen

Kira: Ja, hallo und herzlich willkommen zur ersten Folge des Podcasts Rare but Aware. Hier
sprechen wir Uber eine Krankheit, die sehr selten ist und die die meisten gar nicht kennen,
und zwar das Peutz-Jeghers-Syndrom Kurz zu uns: Wir sind ein kleiner gemeinnttziger
Verein, der sich 2011 aus einer Selbsthilfegruppe gegriindet hat. Unsere Mitglieder kommen
hauptsachlich aus dem deutschsprachigen Raum, zum Beispiel natirlich Deutschland,
Osterreich, aber auch aus der Schweiz. Zu uns gehéren Patienten und Familienangehérige.
Ziel unseres Podcasts ist es eben, Uber diese seltene Krankheit aufzuklaren und eben so
viele Menschen wie mdglich zu erreichen und auch Hilfe in jeglicher Form anzubieten. Heute
mit dabei sind einmal Michael und Robert. Michael stell dich doch gerne einmal vor.

Michael: Hallo und herzlich willkommen. Ich bin Michael, geboren und aufgewachsen in
Klnzelsau, einer kleinen Kreisstadt im Hohenlohekreis, ganz im Nordosten von Baden-
Wirttemberg. Wir sind zwar der einwohnerschwachste Landkreis, aber daftr voller
Weltmarktfihrer. Beruflich fUhre ich mit meiner Partnerin einen Familienbetrieb in zweiter
Generation. Wir betreiben eine kleinere Spedition, da gibt es immer genug zu tun. Wenn ich
mal nicht arbeite, findet man mich am Skattisch. Im Verein versteht sich, wo ich regelmaRig
an Turnieren und Meisterschaften teilnehme. Da kann ich wunderbar abschalten und meinen
Kopf spielerisch fordern und geistig wach bleiben. Der perfekte Ausgleich flr mich. Ich bin
inzwischen 57 Jahre alt und habe meinen Befund vor rund 20 Jahren bekommen. Daruber
erzahle ich euch aber in einer weiteren Folge unseres Podcasts. Meine Eltern und mein
jungerer Bruder sind nicht von Peutz-Jeghers-Syndrom betroffen.

Kira: Ja, vielen Dank Michael. Dann Robert, stell du dich doch gerne einmal vor.

Robert: Hallo, ich bin Robert. Ich bin 28 Jahre alt. Ich komme eigentlich aus der Region
Ostwestfalen Lippe, wohne aber mittlerweile in Sidniedersachsen und arbeite als
wissenschaftlicher Mitarbeiter an einer Universitat im Bereich des Maschinenbaus. In meiner
Freizeit treibe ich gerne Sport. Ich fahre gerne Mountainbike und finde dort einfach in der
Natur beim Sport meinen Ausgleich. Ich selber habe das Peutz-Jeghers-Syndrom vererbt
bekommen und habe entsprechend von Anfang an gewusst, von Geburt an, dass ich das
Peutz-Jeghers-Syndrom habe und dass die es halt Teil meines Lebens ist und mich mein
ganzes Leben begleiten wird.

Kira: Danke auch an dich, Robert. Dann noch kurz zu mir. Ich bin Kira. Ich bin 23 Jahre alt
und studiere Psychologie. Ich komme aus Koblenz und in meiner Freizeit gehe ich gerne
schwimmen oder ich treffe mich auch gerne mit Freundinnen. Ich selbst habe auch die
Krankheit vererbt bekommen und habe meine Diagnose schon seitdem ich 14 bin. Ja, dann
kommen wir einmal zu der Krankheit. Dabei handelt es sich ja ein genetisches Syndrom. Die
Krankheit wird ja meistens vererbt. Was ist denn Uberhaupt das Peutz-Jeghers-Syndrom? Das
leite ich mal an dich weiter, Michael.

Michael: Genau, in vielen Fallen wird sie vererbt. Bei mir handelt es sich jedoch eine


https://podcasts.apple.com/de/podcast/rare-but-aware/id6807325288

Spontanmutation. Das bedeutet, dass ich das Peutz-Jeghers-Syndrom seit meiner Kindheit
habe, ohne dass es in meiner Familie vorkommt. Das klingt wirklich spektakular, ist aber flr
mich schlicht ein Teil meines Lebens. Das Peutz-Jeghers-Syndrom ist eine sehr seltene
genetisch bedingte Erkrankung. Typisch daflr sind die Polypen im Magen-Darm-Trakt und
diese auffalligen Pigmentflecken an den Lippen.

Kira: Wenn du sagst sehr selten. Von wie selten sprechen wir dann tberhaupt?

Michael: Ja, je nach Literatur liegt die Haufigkeit irgendwo zwischen 1 zu 25.000
beziehungsweise 1 zu 300.000 wenn man das auf Deutschland Ubertragt, waren das
ungefahr so 600 bis 3000 Menschen, also wirklich nicht viele.

Kira: Ja, das stimmt. Der Name Peutz-Jeghers-Syndrom woher kommt der eigentlich?

Michael: Der geht auf zwei Internisten zurlick: Harold Jeghers und Jan Peutz. Die ersten
Hinweise gab es aber schon 1895, als ein britischer Arzt die Pigmentierung bei eineiigen
Zwillingen beschrieben hat. 1921 untersuchte dann Dr. Johannes Peutz eine danische
Familie, bei der Polypen und Pigmentflecken gemeinsam auftraten, und betonte bereits
damals die genetische Komponente. 1949 wurde das Ganze schlielSlich vom amerikanischen
Arzt Harold Jeghers und seinen Kollegen als eigenes Krankheitsbild beschrieben, daher der
Doppelname. Es ist ein sogenanntes Eponym, also eine Krankheit, die nach ihren Entdeckern
benannt wurde.

Kira: Wir haben ja schon gesagt, dass die Krankheit vererbt wird. Was ist denn da die
konkrete Ursache?

Michael: Meistens liegt eine Mutation STK11-Gen vor, das auch manchmal LKB1 genannt
wird. Haufig wird das vererbt und die Wahrscheinlichkeit liegt bei etwa 50 Prozent. Es gibt
aber auch Falle wie mein, in denen es eine Spontanmutation ist, also etwas, was einfach
passiert, ohne dass es jemals vorher kam.

Kira: Diese typischen Pigmentflecken, die ja oft auf den Lippen auftreten. Die fallen ja auch
oft schon im Kindesalter auf.

Michael: Ja genau, die fallen vielen Eltern sehr frih auf. Das Problem ist nur, man weil8 oft
nicht, woher sie kommen und auch viele Arztinnen und Arzte kennen das Syndrom (berhaupt
nicht. Die Flecken sitzen meistens an den Lippen oder an den Schleimhauten, manchmal
auch an Augen, Handen oder FiBen. Bei vielen verblassen sie spater wieder. Im Jugendalter
kommen dann haufig Magen-Darm-Beschwerden hinzu, Bauchkrampfe, Blut im Stuhl oder
eben Invagination. Spatestens dann wird das Syndrom erkannt.

Kira: Ja, wenn du sagst Invagination, was ist das Uberhaupt?

Michael: Ja, da stlrzt sich ein Teil des Darms in den nachsten hinein, also der DiUnndarm in
den Dickdarm. Meistens natlrlich. Meistens passiert das, weil ein grolRer Polyp den Weg
versperrt. Das kann dann zu einem Darmverschluss fuhren und dann bendétigt man eine Not
OP. Im schlimmsten Fall stirbt Gewebe ab und Teile des Darms werden entfernt. Das ist
natdrlich Gberhaupt nichts, was man erleben mdochte.

Kira: Ne, auf gar keinen Fall. Wie kann denn sowas verhindert werden?

Michael: Das Allerwichtigste sind regelmaflige Vorsorgeuntersuchungen. Je nach Alter
gibt es unterschiedliche Empfehlungen, welche Untersuchungen sinnvoll sind. Dazu gehéren
Magen und Darmspiegelung, MRT Untersuchungen, die Kapselendoskopien und spezielle
Verfahren wie die Single oder Doppelballonendoskopie. Aber da gehen wir in einer anderen
Folge naher drauf ein.

Kira: Vielen Dank. Michael. Wie ihr bereits gehdrt habt, kann das alles natirlich sehr
Uberwaltigend sein, weswegen hier der Austausch mit anderen Betroffenen sehr wichtig ist.



Dieser findet vor allem in unserem Verein statt und dartber wird uns jetzt einmal Robert
berichten.

Robert: Fir uns im Verein ist der Austausch untereinander vor allem sehr wichtig. Wir
wollen den im Verein aktiv férdern. Wir haben ein vereinsinternes Forum, wo man
beispielsweise Fragen stellen kann zu der Erkrankung oder zu spezifischen Themen, die mit
der Erkrankung zusammenhangen. Und man kann auch Erfahrungsberichte selber verfassen
oder lesen und so sich informieren. Zudem haben wir ein jahrliches Treffen in Prasenz und
das bietet die Gelegenheit, sich auszutauschen, vor allem in den Pausen. Wir haben namlich
dort auch immer Vortrége oder wo Projekte vorgestellt werden. Wir laden Arzte bei diesen
Treffen ein, die dann auch Vortrage halten und in den Pausen kann man sich halt sehr gut
austauschen. An den Treffen kann man auch oft optional digital teilnehmen. Das ist auch
immer eine Moglichkeit, falls man die Anreise nicht schafft. Die Vereinsmitglieder kénnen
sich auch vielseitig am Vereinsleben beteiligen, beispielsweise wie hier an diesem Podcast,
der von unserem Verein selbststandig erstellt wird, mit ein bisschen Hilfe. Und man kann
darUber viele private enge Kontakte knupfen tber die verschiedenen Mdéglichkeiten, sich im
Verein kennenzulernen und dann halt privat den Kontakt auch intensiv weiterfiihren, wenn
man das mdchte. Man kann auch bei unseren Treffen beispielsweise auch mal Arzte
auBerhalb des Krankenhauses kennenlernen, aulRerhalb der Behandlungsraume und mit
denen dann so ins Gesprach kommen, auch mal ganz ungezwungen, was auch immer
hilfreich ist.

Kira: Das klingt doch alles schon mal sehr gut. Was macht der Verein noch?

Robert: Als Verein vertreten wir die Interessen der Peutz-Jeghers-Patienten gegenlber
verschiedenen Organisationen, beispielsweise den Krankenkassen und dem Gemeinsamen
Bundesausschuss. Das ist eine politische Organisation, die in unserem Gesundheitssystem
in Deutschland sehr viel zu sagen hat. Mit ihr versuchen wir, in den Austausch zu kommen
und unsere Interessen vorzubringen, damit sich die Behandlungsbedingungen fiir uns als
Patienten mit Peutz-Jeghers verbessern. Zudem wollen wir fir mehr Aufmerksamkeit fur die
Erkrankung sorgen, sodass mehr Arzte sie erkennen, wissen, wie Behandlungen
durchzuflhren sind, beziehungsweise an Spezialisten verweisen kénnen. durchzuflihren sind
bzw. An Spezialisten verweisen kdnnen und auch, dass Patienten, die selber Peutz-Jeghers
haben, uns finden und die Méglichkeit haben, dann in unserem Verein den Austausch zu
suchen mit anderen Betroffenen. Das ist auch ein Anliegen von uns.

Kira: In dem Verein sind ja auch Angehérige Mitglieder aktiv an der Vereinsarbeit beteiligt.
Warum ist das so?

Robert: Die Erkrankung ist vererbbar und betrifft auch oft mehrere Personen innerhalb einer
Familie. Das kann tGber mehrere Generationen gehen. Die Erkrankung begleitet einen ein
Leben lang und beeinflusst dadurch auch maRgeblich die Lebensplanung. Und das betrifft
halt alle in der Familie, auch wenn ich selber die Erkrankung nicht habe. Man merkt die
psychischen und auch die sozialen Folgen einfach Erkrankung und die Angehdérigen
beispielsweise leiden auch mit, wenn Untersuchungstermine beispielsweise anstehen. Man
muss Krankenhausaufenthalte im Familienverband planen, dass das halt strukturell oder zu
Hause halt weiterlauft, ihr Alltag, wahrend ein Familienmitglied im Krankenhaus ist. Und die
Mitarbeit der Angehérigen im Verein ist uns auch sehr wichtig. Da kommen immer sehr viele
gute Beitrage und ihre Perspektive auf die Erkrankung ist uns auch sehr, sehr viel wert und
wir sind fUr die Mitarbeit immer sehr dankbar.

Kira: Und wie finanziert sich der Verein?

Robert: Die Finanzierung ist vielschichtig. Zum einen finanzieren wir uns durch
Mitgliedsbeitrage. Das sind zehn Euro pro Jahr. Da ist dann der Partner, die Partnerin und
auch die Kinder bis zum 25. Lebensjahr mit inbegriffen. Also 10 Euro sind nicht viel pro Jahr.



Und daflir erhalt man halt die Option, an unseren Treffen teilzunehmen und diesen
Austausch mitzunehmen. Und dann beantragen wir als Verein auch immer Fordergelder von
der GKV. Das ist eine Gemeinschaftsférderung der Krankenkassen auf Bundesebene. Flr
Projekte, wie beispielsweise fir diesen Podcast kdnnen wir dann auch immer noch
projektbezogen Fordermittel beantragen. Und fir diesen Podcast hat uns die DAK geférdert.
Daflir sind wir auch sehr dankbar, dass sie uns die Méglichkeit dazu gibt. Was auch sehr
wichtig fr uns ist, sind Privatpersonen, die spenden. Das kann jeder machen. Wir sind auch
in der Lage, Spendenbescheinigungen auszustellen. Die kann man dann auch entsprechend
steuerlich geltend machen. Und es ist immer schén, wenn wir solche Spenden erhalten. Und
wir sind auf alle Mittel, die wir bekommen kdnnen, flr unsere Vereinsarbeit angewiesen.

Kira: Was gibt es noch Interessantes liber den Verein zu wissen?

Robert: Auch andere seltene Erkrankungen haben Vereine, die &hnlich funktionieren wie der
Peutz-Jeghers-Syndrom Germany e. V. Die Vereine sind in einem Dachverband
zusammengeschlossen. Das ist die Achse, die Allianz Chronisch seltener Erkrankung. Und
wenn man eine andere Erkrankung hat, kann man auch dort gucken, ob man einen
passenden Verein findet. Und Uber den Dachverband kénnen wir halt dadurch, dass wir viele
Personen sind, auch versuchen, mit der Politik, mit der Gesundheitspolitik in ins Gesprach zu
kommen. Und flr Patienten ist es immer wichtig, dass man alleine im System relativ wenig
verandern kann. Aber wenn man sich zusammenschlie8t im Verein, dann kann man viel
erreichen und auch kleine Anderungen im System hervorrufen, die einen dann als Patient
auch weiterbringen, dass man einfach besser behandelt wird. Das ist wichtig, sich halt zu
organisieren als Verein.

Kira: Vielen Dank an dich, Robert, flir die ausfihrliche Vorstellung unseres Vereins. In der
nachsten Folge werden dann einige Betroffene von ihrer persénlichen Peutz-Jeghers
Geschichte erzahlen. Dazu kann Michael mehr sagen.

Michael: Ja, die nachste Folge wird richtig, richtig spannend. Da kommen wirklich Betroffene
zu Wort, die seit ihrer Kindheit wissen, dass sie das Peutz-Jeghers-Syndrom haben. Menschen
wie ich, wo eine Spontanmutation wo nicht wussten, dass sie mit dem Peutz-Jeghers-
Syndrom befallen sind. Richtig spannend. Schaltet das wieder zu und hért euch die nachste
Folge an.

Kira: Ja, vielen Dank, Michael. Das wird auf jeden Fall sehr spannend. Und genau, das war
die erste Folge des Podcasts Rare but Aware. Vielen Dank flrs Zuhéren und bis zum
nachsten Mal.

Michael: Danke fiir euer Zuhoren.

Dieses Transkript wurde automatisch erstellt und redaktionell Gberarbeitet. Es gibt den
gesprochenen Wortlaut wieder; kleinere Abweichungen zur Aufnahme sind maoglich.

Personliche Erfahrungsberichte und allgemeine arztliche Einschatzungen in diesem Podcast
ersetzen keine individuelle Beratung.
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