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M E D I Z I N

P orphyrien sind seltene Erkrankungen („orphan
diseases“); weniger als fünf von 10 000 Ein-

wohnern erkrankt hieran. Derzeit sind circa 5 000 sel-
tene Krankheiten bekannt, wobei es sich überwiegend
um schwerwiegende, genetisch bedingte Stoffwechsel-
erkrankungen handelt. Obwohl in Europa schätzungs-
weise 25 bis 30 Millionen Personen an einer seltenen
Erkrankung leiden, ist dieser Markt aufgrund der ge-
ringen Patientenzahlen sowie der enormen Entwick-
lungs- und Zulassungskosten für entsprechende Medi-
kamente („orphan drugs“) für die Pharmaindustrie in
der Regel unwirtschaftlich. 

Porphyrien werden von den meisten Ärzten häufig zu
spät oder gar nicht diagnostiziert. Unter anderem auch
deshalb fand ein zweitägiges deutschsprachiges Sym-
posiums im April 2006 in Darmstadt statt unter der
Leitung von Petro E. Petrides, München, und Jorge
Frank, Aachen/Maastricht. Porphyrien sind vorwie-
gend hereditäre metabolische Erkrankungen, die sich
klinisch sowohl mit teilweise lebensbedrohlichen aku-
ten neuroviszeralen Porphyrie-Attacken als auch mit
Hautsymptomen an den lichtexponierten Körperarea-
len manifestieren können (Abbildung). Derzeit werden
mindestens sieben verschiedene Porphyrie-Formen
unterschieden. Bei Verdacht auf eine Porphyrie müssen
oftmals unspezifische und teilweise verwirrende klini-
sche Symptome erkannt werden, um eine zielgerichtete
Laboruntersuchung zu veranlassen.

Auf dem Darmstädter Symposium stellte sich die
neu gegründete Europäische Porphyrie-Initiative (Eu-
ropean Porphyria Initiative) vor. Darüber hinaus wur-
de ein deutsches Netzwerk für die Diagnostik und Be-
handlung der Porphyrien etabliert, das enge Kontakte
zu Österreich und der Schweiz unterhalten soll. Nach
einer Präsentation von Vertretern der Patientenverei-
nigung Erythropoetische Protoporphyrie Deutschland
motivierte man die anwesenden Patienten zur Grün-
dung einer Patientenselbsthilfegruppe „Akute Por-
phyrien“. Idealerweise sollten sich alle Porphyrie-Pa-
tienten unter einem gemeinsamen Dach organisieren. 

Im ersten Hauptvortrag gab Elisabeth Minder, Zen-
trallabor im Stadtspital Triemli, Zürich, eine allgemei-
ne Einführung zu den Porphyrien, wobei sie besonde-
ren Wert auf die Ableitung eines Algorithmus für das
diagnostische Vorgehen bei Porphyrie-Verdacht legte.
Neben der traditionellen Klassifikation der Porphyri-
en in hepatische und erythropoetische Formen, die auf
dem zugrunde liegenden organspezifischen Expressi-
onsmuster des vorherrschenden Enzymdefektes be-
ruht, wies sie darauf hin, dass in den letzten 20 Jahren
die Klassifikation in akute und nichtakute Porphyrien
stetig an Bedeutung gewonnen hat. Diese Einteilung
orientiert sich vorrangig an potenziell lebensbedrohli-
chen akuten neuroviszeralen Attacken, die einer so-
fortigen therapeutischen Intervention bedürfen. Somit
ist die Differenzierung zwischen akuten und nichtaku-
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ten Porphyrien im klinischen Alltag von großer Be-
deutung, weil sie unmittelbare diagnostische und the-
rapeutische Konsequenzen hat. Bei Verdacht auf eine
akute Porphyrie-Attacke sollte stets eine Spontanurin-
Probe hinsichtlich der Konzentration der Porphyrin-
Vorstufe Porphobilinogen untersucht werden. Eine
Erhöhung von Porphobilinogen auf das 20- bis 50fa-
che des Normalwertes bestätigt zusammen mit akuten
Symptomen wie lange andauernden kolikartigen
Bauchschmerzen, Nausea, Erbrechen und Tachykar-
die, im weiteren Verlauf eventuell gefolgt von
Parästhesien und Lähmungserscheinungen, die Dia-
gnose einer akuten Porphyrie.

Der Präsident der Europäischen Porphyrie-Initiati-
ve (EPI) und Leiter des französischen Porphyrie-Zen-
trums in Paris, Jean-Charles Deybach, stellte das im
Jahre 2005 gegründete europaweite Expertennetz-
werk der EPI und deren Ziele vor. Er wies darauf hin,
dass es in den kommenden Jahren darauf ankommt,
europaweit Konsensusleitlinien zu Diagnostik und
Therapie der Porphyrien zu entwickeln. Weil akute
Porphyrie-Attacken durch bestimmte porphyrinogene
Medikamente ausgelöst werden können, ist eines der
vordringlichen Ziele der EPI die Veröffentlichung ei-
ner Liste mit sicheren und unsicheren Medikamenten.
Auf der Internetseite der EPI (www.porphyria-euro-
pe.com) können die durch EU-Gelder geförderten
Aktivitäten des Netzwerkes verfolgt werden. Hier fin-
det man auch ausführliche Informationen für Patien-
ten, die mittlerweile in 10 verschiedenen Sprachen
vorliegen. 

Einer der Höhepunkte des zweiten Kongresstages
war die Präsentation von Anne Weller, Jasmin Barmann
und Martin Terhardt. Sie stellten die erste deutsche Pati-
entenselbsthilfegruppe (Erythropoetische Protoporphy-
rie Deutschland; www.epp-deutschland.de) vor, die im
Jahre 2004 gegründet wurde. Neben den Schwierigkei-
ten in der Gründungsphase der Selbsthilfegruppe und
persönlichen Erfahrungen mit der Erkrankung konnten
sie über erfreuliche Entwicklungen hinsichtlich der ste-
tig zunehmenden Mitgliederzahlen und wachsenden
Bedeutung der Patientenvereinigung in der Öffentlich-
keit und Politik berichten. Die Vortragenden regten da-
her an, dass sich Porphryie-Patienten und deren An-
gehörige verstärkt in entsprechenden Selbsthilfegrup-
pen organisieren sollten, wobei es sicherlich am sinn-
vollsten wäre, kurz- oder mittelfristig alle deutschen
Porphyrie-Patienten in einer Selbsthilfegruppe zu verei-
nen. 
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Prävention nosokomialer Legionellosen
von Eckmanns T, Lück C, Rüden H, Weist K in Heft 19/2006

DISKUSSION

Wissenschaftliche 
Auseinandersetzungen fehlen
Eckmanns et al. empfehlen zur Prävention von Legio-
nellosen in Risikobereichen unter anderem die Ver-
wendung endständiger Wasserfilter. 

Der Einsatz von Wasserfiltern an Wasserhähnen
und Duschen lässt sich aus wissenschaftlicher Sicht
jedoch nicht ausreichend begründen. Die Empfehlung
kann aus diesem Grund nicht mit dem CDC-Evidenz-
grad IB belegt werden wie in Tabelle 4 und 5 des Arti-
kels, sondern nur mit „unresolved issue“ („No recom-
mendation is offered. No consensus or insufficient
evidence exists regarding efficacy“) (1). 

Einer Untersuchung von Vonberg et al. zufolge wa-
ren 2,8 Prozent der Proben von gefiltertem Wasser mit
Legionellen kontaminiert (2). Hinzu kommt, dass die

Unterseite des Filters retrograd kontaminiert werden
kann (Hinweis eines Wasserfilterherstellers nach Auf-
treten von zwei nosokomialen Legionellosen bei Pati-
enten auf Risikostationen, deren Wasserstellen mit
Einmal-Filtern ausgestattet waren und bei denen im
gefilterten Wasser Legionellen nachgewiesen wur-
den). 

Bei der Empfehlung zur Verwendung von Was-
serfiltern bleiben zudem Risikopatienten außerhalb 
von Risikobereichen unberücksichtigt, weil viele,
zum Beispiel organtransplantierte Patienten mit Ab-
stoßungsreaktion, auf Normalstationen versorgt wer-
den. Außerdem müssen diese Patienten wiederholt
wegen diagnostischer Maßnahmen ihren durch Filter
„geschützten“ Bereich verlassen und erhalten Lei-
tungswasser zum Beispiel für Röntgenuntersuchun-
gen mit Kontrastmittel oder bei Durst einfach nur zum
Trinken.

Bisher fehlt eine wissenschaftliche Auseinander-
setzung über die tatsächliche Effektivität von Wasser-
filtern bei der Prävention von Legionellosen. Anlass,




