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I Das Leben mit einer Erbkrankheit 
 

Nephronophthise – Dieser Begriff begleitet mich schon lang und wird mich mein gan-

zes Leben lang begleiten. Trotzdem weiß ich kaum etwas über diesen Begriff. Für mich 

war und ist es auch völlig normal, dass mein Bruder Tabletten nehmen muss. Er konnte 

auch erst sehr spät reden. Er nannte mich nur „Dada“, eines der ersten Wörter an das ich 

mich erinnern kann, das er erlernte. Und trotz der Tatsache, dass man sich an derartiges 

gewöhnt, ist es nicht schön mit einer Krankheit zu leben. Obwohl ich nicht selbst er-

krankt bin, trifft es mich fast genauso wie meinen Bruder. Man leidet mit, die ganze 

Familie hat Angst, wenn es mal wieder ins Krankenhaus geht oder irgendetwas passiert, 

das bisher noch nicht aufgetreten ist. 

 

Deswegen fand ich es sehr spannend, mich im Rahmen meiner Facharbeit mit diesem 

Thema zu beschäftigen. Ich konnte dadurch auch die andere Seite dieser Krankheit ken-

nen lernen, nicht nur die, die ich mit meinem Bruder miterlebe, sondern auch die geneti-

sche;  wie diese Krankheit zustande kommt, und was weitere Folgen sind. Es ist interes-

sant die Lebensgeschichte meines Bruders neu aufzurollen, da ich frühe Anzeichen, die 

auch den damaligen Ärzten verborgen blieben, entdecken und in Zusammenhang brin-

gen kann. Das, was ich damals einfach akzeptiert habe, was für mich einfach normal 

war, bekommt einen ganz neuen Hintergrund.  

 

Allerdings ist es auch sehr schwer, eine derart persönliche Facharbeit zu verfassen. 

Auch die negativen Seiten werden aufgedeckt, die eine derartige Krankheit mit sich 

bringt. Wäre die Nephronophthise bei meinem Bruder nicht konstatiert worden und hät-

te er keine Spenderniere bekommen, wäre er heute vielleicht nicht mehr am Leben. Er-

schreckende Tatsachen, die einem vielleicht nie ganz bewusst waren und die verdrängt 

wurden. 

 

Die Krankheit wird autosomal-rezessiv vererbt, es hätte also genauso gut mich treffen 

können. Als die Krankheit bei meinem Bruder festgestellt wurde, musste auch ich mich 

einer Ultraschalluntersuchung unterziehen, um auszuschließen, dass ich an derselben 

Krankheit leide. Ich sehe mich heute noch im Wartezimmer neben meinem Vater sitzen 

und warten, in der Hoffnung, die Krankheit nicht zu haben. Ich hatte Angst, das ganze 

Leiden, das mein Bruder über sich ergehen lassen musste, ebenfalls am eigenen Leib 
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miterleben zu müssen. Die Untersuchung fiel negativ aus – mir fiel ein ganzes Gebirge 

vom Herzen. 

 

Doch das, was ich miterlebt habe, hat mich auch sehr geprägt.  

Ich habe mir einen Organspendeausweis zugelegt. Hätte ich zu dieser Krankheit keine 

persönliche Bindung gehabt, hätte ich mich nicht näher mit Organspende befasst. Doch 

die Tatsache, dass eine Organspende meinem Bruder das Leben gerettet hat, lässt mich 

ganz anders auf die lebensrettende Spende blicken. Für mich ist es selbstverständlich, 

dass ich nach meinem Tod alle meine Organe zur Verfügung stelle, da ich selbst erfah-

ren habe, wie wichtig das für einen anderen Menschen sein kann.  

 

Im Folgenden wird die Krankheit an sich erläutert. Im zweiten Teil werden der Krank-

heitsverlauf und die Lebensgeschichte meines Bruders beschrieben. 

 

 

II Nephronophthise 
 

Beim sogenannten Nephronophthise-MCKD-Komplex handelt es sich um zystische 

Nierenerkrankungen, die „medullary cystic kidney disease“ (MCKD) und die Nephro-

nophthise (NPH).1 Unterscheiden lassen sich die beiden Erkrankungen durch deren 

Vererbungsmodus: MCKD wird autosomal-dominant vererbt, während NPH autosomal-

rezessiv vererbt wird. 

 

1.Begriffserklärung/Aufteilung 
 

Smith und Graham entdeckten im Jahre 1945 als erste Wissenschaftler die juvenile Ne-

phronophthise. Die Krankheit erhielt ihren Namen von Fanconi im Jahre 1951. 1997 

identifizierte Friedhelm Hildebrandt (et al.) das Gen der Nephronophthise. Bei 10 – 

25% aller Kinder mit genetisch bedingtem, chronischem Nierenversagen ist dieses 

durch Nephronophthise verursacht. Zu Beginn der Erkrankung weisen die Nieren eine 

normale Größe auf. Im Endstadium der Krankheit jedoch lassen sich geschrumpfte Nie-

                                                           
1 Quelle: Nephronophthise – Neuste Erkenntnisse in der molekularen Diagnostik 
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ren mit dünnen und atrophischen2 Rinden nachweisen. Daher stammt der Begriff „Ne-

phronophthise“, was so viel wie „Nierenschwund“ bedeutet.3 

Die Nephronophthise ist eine seltene Erbkrankheit, daher ist auch die Prävalenz4 sehr 

gering. Laut Schätzungen aus den USA kommen dort 9 Erkrankte auf 8,3 Millionen 

Lebendgeburten. Insgesamt wird die Prävalenz auf etwa 1 : 100.000 geschätzt.5 Deshalb 

gestaltet es sich sehr schwer eine genaue Aufteilung der einzelnen Formen zu definie-

ren, da stets Neue entdeckt werden. Bis zum jetzigen Zeitpunkt sind 7 Formen bekannt, 

dargestellt in der folgenden Tabelle. 

Tabelle 16 

 

 

2. Juvenile Nephronophthise 
 

2.1 Klinik  

 

Im Alter von ungefähr vier Jahren treten die ersten Symptome auf, nämlich Polyurie, 

Polydipsie, verminderte Harnkonzentrierungsfähigkeit und sekundäre Enuresis. Als 

Polyurie bezeichnet man eine Überschreitung der altersüblichen physiologischen Urin-
                                                           
2 atrophisch bedeutet "verkümmert", "schwindend"  
3 Bernstein und Gardner, 1979 
4 Häufigkeit von Krankheitsfällen in einem bestimmten Zeitraum 
5 Quelle: http://de.wikipedia.org/wiki/Nephronophthise  
6 Quelle: http://lexikon.freenet.de/NPH-MCKD-Komplex  

Erbgang Erkrankung Genlocus Gen Protein Terminales 
Nierenversagen 

Autosomal-
rezessiv 

Juvenile Nephro-
nophthise 

2q13 NPHP1 Nephrocystin-
1 

13 Jahre 

Autosomal-
rezessiv 

Infantile Nephro-
nophthise 

9q22-q31 NPHP2 Inversin <1 Jahr 

Autosomal-
rezessiv 

Adoleszente  Ne-
phronophthise 

3q22.1 NPHP3 Nephrocystin-
3 

19 Jahre 

Autosomal-
rezessiv 

Nephronophthise 
Typ 4 

1p36.22 NPHP4 Nephroretinin 21 Jahre 

Autosomal-
rezessiv 

Nephronophthise 
Typ 5 

3q21.1 IQCB1,  
NPHP5 

Nephrocystin-
5 

13 Jahre 

Autosomal-
rezessiv 

Nephronophthise 
Typ 6 

12q21.33 CEP290, 
NPHP6 

Nephrocystin-
6 

 

Autosomal-
rezessiv 

Nephronophthise 
Typ 7 

16p13.3 GLIS2 Zinkfinger-
Protein GLIS2 
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menge auf mehr als 1500 ml/m² Körperoberfläche täglich7. Polyurie setzt etwa im Alter 

von vier – sechs Jahren ein. Anamnestisch8 ist diese durch gezieltes Fragen nach regel-

mäßigem nächtlichem Trinken erfassbar. Als Polydipsie bezeichnet man ein patholo-

gisch  gesteigertes Durstgefühl, dass mit übermäßiger Flüssigkeitsaufnahme durch 

Trinken einhergeht.9 Als Enuresis10 wird das Einnässen bezeichnet, also das ungewollte 

Urinieren.11 Rüdiger Waldherr (et al.) stellte 1984 einen 12 – 14 Stunden langen Durst-

versuch an, bei dem er feststellte, dass bei Patienten mit Nephronophthise Typ 1 (kurz: 

NPHP1) die Unfähigkeit, den Urin auf über 800 mosm/kgH2O zu konzentrieren, charak-

teristisch ist. Nachweisbar ist dies auch durch eine Nierenfunktions-Szintigraphie.12 Die 

Indikation zur Durchführung eines Harnkonzentrierungsversuchs muss jedoch sehr 

streng gestellt werden, da es hierbei zu einer schweren Exsikkose kommen kann. Exsik-

kose ist die Austrocknung durch Abnahme des Körperwassers.13 

 

Im Alter von circa 13 Jahren führt die juvenile Nephronophthise zu chronischem Nie-

renversagen. Da die Kinder mit normalen und gesunden Nieren geboren werden, fällt 

NPHP1 unter die Kategorie der progressiven Krankheiten. Diese progrediente14 Ein-

schränkung der Nierenfunktion führt zu einer schweren Anämie, einer renale Osteodys-

trophie und Wachstumsretadierungen. Bei einer Anämie ist die Sauerstoff-

Transportkapazität des Blutes  vermindert. Infolgedessen kann es in ausgeprägten Fällen 

zu einer Minderversorgung mit Sauerstoff (Hypoxie) kommen.15 Bei der renalen Osteo-

dystrophie handelt es sich um eine komplexe Knochenerkrankung, die aufgrund der oft 

langjährig durchgeführten Hämodialyse16 häufig gesehen wird. Klinisch bestehen Kno-

chen- und Gelenkschmerzen, Schwellungen und Deformationen, häufig zusammen mit 

einer zum Körper hin verlaufend betonten Muskelschwäche verbunden mit einem Mus-

kelschwund und erhöhter Knochenbrüchigkeit.17 Auch kann aufgrund des tubulären18 

Konzentrierungsdefekts vermehrter Salzhunger vorliegen. Der Salzverlust kann zu Epi-

                                                           
7 Quelle: http://flexikon.doccheck.com/Polyurie  
8 Anamnestisch bedeutet „die gesundheitliche Vorgeschichte betreffend“ 
9 Quelle: http://flexikon.doccheck.com/Polydipsie  
10 von griechisch en „in“, „hinein“ und ourein  „nässen“ 
11 Quelle: http://de.wikipedia.org/wiki/Enuresis  
12 Bei einer Nierenszintigraphie können mittels schwach radioaktiver Substanzen die Nieren und deren 
Funktion dargestellt werden 
13 Quelle: http://de.wikipedia.org/wiki/Exsikkose  
14 fortschreitend 
15 Quelle: http://de.wikipedia.org/wiki/An%C3%A4mie  
16 Hämodialyse ist die Blutwäsche, die außerhalb des Körpers im Dialysegerät stattfindet 
17 Quelle: http://de.wikipedia.org/wiki/Renale_Osteodystrophie 
18 lat. tubularis, schlauchröhrenförmig 
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soden mit schwerer Dehydratation und Elektrolytverschiebungen und zum Fehlen von 

Ödemen und Hypertonie (im Stadium der kompensierten Niereninsuffizienz) führen. 

Diese unspezifischen Anfangssymptome und auch das Fehlen von Ödemen und Hyper-

tonie  erschweren eine frühzeitige Erkennung der Nephronophthise.  

Oft wird die Krankheit erst im Stadium des terminalen Nierenversagens erkannt. Da der 

histologische Befund zwar charakteristisch, jedoch nicht beweisend ist, müssen sowohl 

klinische, genetische, sonographische als auch histologische Befunde verglichen wer-

den. Die Verdachtsdiagnose wird durch Anamnese, Nierenultraschall, dem Zeitverlauf 

des Nierenversagens und gegebenenfalls durch das Vorliegen einer Familiarität gestellt. 

Da bei 80 % aller Patienten mit NPHP1 homozygote Deletionen im NPHP1-Gen vorlie-

gen, kann die Diagnose von NPHP1 mittlerweile durch den molekulargenetischen 

Nachweis der Deletion bzw. von Punktmutationen im NPHP1-Gen sichergestellt wer-

den.  

Jedoch kann bei fehlendem Nachweis solcher Veränderungen die Diagnose einer NPHP 

nicht ausgeschlossen werden, da die Sensitivität der Mutationsanalyse nicht 100 % be-

trägt und auch Nephronophthise Typ 2 (NPHP2) oder Nephronophthise Typ 3 (NPHP3) 

vorliegen könnte. Zurzeit ist eine direkte Heterozygotentestung durch Nachweis der 

Deletionsbruchpunkte nur durch Fluoreszenz-in-situ-Hybridisierung (FISH) möglich. 

Die Fluoreszenz-in-situ-Hybridisierung  ist eine molekularbiologische Methode, um 

DNA in Zellkernen oder Metaphase-Chromosomen mittels farbgebenden Enzymen 

nachzuweisen.19 Fehlt der Mutationsnachweis (bei Verdacht auf NPH sollte die moleku-

largenetische Untersuchung wegen ihrer geringeren Invasivität einer Nierenbiopsie vor-

gezogen werden), kann eine Nierenbiopsie die Diagnose einer NPHP/ADMCKD20 er-

härten. 

 

2.2 Pathologie und Histologie 

 

Zum Zeitpunkt der Geburt sind noch keinerlei Veränderungen an den Nieren zu erken-

nen. Erst im Spätstadium sind Zysten im Durchmesser von 1 – 15 mm an der Rinde-

Mark-Grenze zu erkennen. Diese Zysten sind circa ab dem 9. Lebensjahr ultrasonogra-

phisch erfassbar, jedoch ausschließlich bei der juvenilen Nephronophthise.21 

                                                           
19 Quelle: http://de.wikipedia.org/wiki/In-situ-Hybridisierung#Fluoreszenz-in-situ-Hybridisierung  
20 ADMCKD steht für autosomal – dominante ”Medullary Cystic Kidney Disease 
21 Quelle: Nephronophthise und verwandte Krankheiten, F. Hildebrandt, E. Otto, H. Omran 
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In Abbildung 1 einer makroskopischen Patho-

logie sind diese Zysten zu erkennen. Die etwas 

dunkleren Punkte sind nur im äußeren Bereich 

der Niere, dem sogenannten kortikomedullären 

Bereich (auch Rinde-Mark-Grenze genannt) zu 

erkennen, während der Nierenbeckenbereich 

nahezu zystenfrei ist.22 Auf dem Bild deutlich 

erkennbar ist die bernsteinfarbene Füllung der 

Zysten. Abbildung 2  zeigt das Bild einer ge-

sunden Niere ohne Zysten zum Vergleich.23  

 

Im weiteren Verlauf der Krankheit kommt es zur 

Ausbildung atrophischer und gewundener Tubuli im 

Bereich des kortikomedullären Übergangs.  

Die Niere besteht aus ca. 1 Million kleiner Unterein-

heiten, den sogenannten Nephronen. Ein Nephron 

wiederum besteht aus einem Nierenkörperchen 

(Malpighi-Körperchen) und dem daran angeschlos-

senen Nierenkanälchen (Tubulus). In einem Nephron 

wird im Bereich des Nierenkörperchens kontinuierlich Primärharn  aus dem Blut  fil-

triert. Anschließend werden im Tubulussystem bestimmte Stoffe resorbiert, wodurch 

der eigentliche Harn (als Sekundär- bzw. Endharn) entsteht. Dieser gelangt dann über 

einige Verbindungsstücke und Sammelrohre  in die ableitenden Harnwege.24 

Der hier vorliegende Nierenultraschall 

(siehe Abbildung 3) zeigt eine Echogeni-

tät, den Verlust von kortikomedulläre 

Differenzierung, und die krankheitstypi-

sche große Anzahl an Zysten, zu erken-

nen als kleine schwarze Punkte. Im Ge-

gensatz zu anderen polyzystischen Nie-

renerkrankung (PKD) sind bei NPHP die 

                                                           
22 Quelle: http://jasn.asnjournals.org/content/18/6/1855.full  
23 Quelle: http://www.doschdesign.com/produkte/3d/Medical_Details_Kidney.html  
24 Quelle: http://de.wikipedia.org/wiki/Nephron  

Abbildung 1 

Abbildung 2 

Abbildung 3 
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Zysten an der kortikomedulläre Grenze konzentriert und die Nieren sind nicht vergrö-

ßert. 

 

In Abbildung 4 ist eine Nierenhistologie einer an NPHP erkrankten Person zu sehen. 

Die Histologie  zeigt das 

charakteristische Zusam-

menspiel  von Nierentubuli 

und Zysten, der Störung der 

Tubularmembran, und tu-

bulointerstitielle Zellinfilt-

rate mit interstitiellen Fib-

rose25 und periglomerulärer 

Fibrose.26  

 

 

2.3 Genetik 

 

Schon früh war bekannt, dass die Krankheit einen genetischen Hintergrund besitzt. Auf-

fällig oft zeigten die Eltern betroffener Kinder Konsanguinität.27 Gretz (et al.) stellte 

1989 fest, dass bei 29 NPH-Patienten die Verschlechterung der Nierenfunktion homo-

gen verlief, was einen weiteren Hinweis auf eine erbliche Ursache der Krankheit liefer-

te. Außerdem wurde beschrieben, dass sich das Nierenversagen bei eineiigen Zwillingen 

übereinstimmend entwickelte.28 

 

Der Genort wurde mit Hilfe von Kopplungsanalysen  auf das Chromosom 2 lokalisiert.  

Im weiteren Verlauf wurde durch Haplotypenanalyse29 die Erkrankung auf immer klei-

nere Intervalle eingegrenzt, zuerst auf 15 cM (=Centimorgan30), dann auf 5 – 7 cM. Um 

den Genlocus auf 5 – 7 cM zu begrenzen, wurde das Intervall von 2 Markern in der Re-

gion 2q13 (siehe Abbildung 5) begrenzt. Da 4 von 23 untersuchten  

                                                           
25 Krankhafte Vermehrung des Bindegewebes, dabei wird das Gewebe des betroffenen Organes verhär-
tet und es entstehen narbige Veränderungen 
26 Quelle: http://www.gfmer.ch/genetic_diseases_v2/gendis_detail_list.php?cat3=1863  
27 Blutsverwandtschaft 
28 Mongeau et al., 1967 
29 Molekulargenetischer Test um mit Hilfe von Markern eng zusammenhängende  DANN - Segmente zu 
identifizieren  
30 Rekombinationsfrequenz, als der genetische Abstand zweier Loci auf einem Chromosom 

Abbildung 4 
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Familien keine Kopplung mit den Markern aufwiesen, wurde ge-

zeigt dass bei NPH Genlocusheterogenie besteht.31 Als Heteroge-

nie wird in der Genetik das Phänomen bezeichnet, dass das glei-

che Merkmal (Phänotyp) von unterschiedlichen Genen hervorge-

rufen werden kann.32 Eine Lokalisation auf Chromosom 2q12 – 

2q13 gelang Friedhelm Hildebrandt (et al.) durch zytogenetische 

Untersuchungen.  Abbildung 5 zeigt ein Ideogramm und damit 

den Genlocus der Nephronophthise, wobei 2q13 durch den roten 

Strich markiert ist.33 (Siehe Anhang34) Das Genprodukt von 

NPHP1 ist das sogenannte Nephrocystin. Bei Nephrocystin han-

delt es sich um ein Protein, das in den Verbindungen zwischen 

den Aktin-Filamenten zweier Zellen,35 meist bei Deck- oder Drü-

sengewebe,36 zu finden ist und dort wahrscheinlich für die Kon-

trolle der Zellpolarität37 mitverantwortlich ist.38 Dieses hat wahr-

scheinlich auch eine Funktion in der Signaltransduktion von Zell-Zell- und Zell-Matrix-

Kontakten. Mutationen bei Nephrocystin führen zu juveniler Nephronophthise.39 

Es gibt verschiedene sogenannte Isoforme von Nephrocystin. Bei diesen handelt es sich 

um eine Version von Nephrocystin mit leichten bis größeren Unterschieden.40  Die Isof-

orme sorgen für die verschiedenen Varianten der Nephronophthise. Jedoch gibt es auch 

ganz andere Vermutungen. Da es einige Patienten gibt, die keine Kopplung mit einem 

der drei oben genannten Genloci aufweist, wird vermutet dass es noch mindestens einen 

weiteren Genlocus für diese Erkrankung gibt. Ist bis zum 25. Lebensjahr kein Nieren-

versagen aufgetreten, muss der Verdacht einer autosomal-rezessiven Krankheit in Frage 

gestellt werden (in einem Fall wurde die Krankheit erst im Alter von 67 Jahren diagnos-

tiziert).41 

 

  
                                                           
31 Medhioub et al., 1994 
32 Quelle: http://de.wikipedia.org/wiki/Heterogenie  
33 Quelle: http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mapview/maps.cgi?taxid=9606&chr=2&query=uid%28-
1811870203%2C-2146579555%29&QSTR=4867[gene_id]&maps=gene_set&cmd=focus  
34 Anlage 1 
35 Ädharenz-Verbindung 
36 Epithel, eine der vier Grundgewebearten (Muskel-, Nerven-, Binde- und Epithelgewebe)  
37 Spezifische Ausrichtung der Zellstruktur 
38 Quelle: http://de.wikipedia.org/wiki/Nephrocystin-1  
39 Quelle: http://www.nature.com/ng/journal/v37/n5/abs/ng1552.html  
40 Quelle: http://de.wikipedia.org/wiki/Isoform  
41 Quelle: http://www.freidok.uni-freiburg.de/volltexte/1531/  

Abbildung 5 
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2.4 Extrarenale Assoziationen 

 

Mit extrarenalen Assoziationen werden die Krankheiten bezeichnet, die eine Erkran-

kung an Nephronophthise mit sich bringen können. Jedoch sind diese nicht bei jedem 

Patienten zu finden. Besonders bei der juvenilen Nephronophthise sind oft die visuellen 

Organe betroffen. Meist handelt es sich dabei um die okulomotorische Apraxie Typ 

Cogan und das Senior-Løken-Syndrom (SLS). Die Assoziation einer NPH mit Leber-

fibrose, Zapfenepiphysen,42 zerebellärer Ataxie43 und mentaler Retardierung wurden 

ebenfalls beschrieben, sind jedoch sehr selten.44 

 

 

2.4.1 Cogan-II-Syndrom  

 

Das Cogan-II-Syndrom ist auch als okulomotorische Apraxie Typ Cogan bekannt. Da-

bei handelt es sich um eine sehr seltene Form einer partiellen angeborenen Apraxie. Die 

Krankheit wurde erstmals im Jahre 1952/1953 durch David Glendening Cogan, einem 

Ophthalmologen aus Boston/Massachusetts, beschrieben. Die okulomotorische Apraxie 

ist die Unfähigkeit, seitliche Blick- und Führungsbewegungen auf horizontaler Ebene 

willkürlich auszuführen (andere Apraxien weisen auch noch Störungen in vertikaler 

Ebene auf). Dreht der Patient den Kopf nach links oder rechts, so werden die Augen 

reflektorisch in die entgegengesetzt Richtung gebracht. Versucht der Kranke einen Ge-

genstand zu fixieren, dann dreht er den Kopf überschießend so weit seitwärts, dass die 

entgegengesetzt abgelenkten Augen den Gegenstand fixieren können. Befindet sich also 

zum Beispiel der Gegenstand rechts, dann wird der Kopf so weit nach rechts gedreht, 

bis die nach links gewendeten Augen den Gegenstand erfassen können. Wenn dies pas-

siert ist, kann der Kopf wieder zurückgedreht werden, ohne dass die Fixierung verloren 

geht. Diese Rückbewegungen des Kopfes werden ruckartig innerhalb einer Sekunde 

ausgeführt. Alle willkürlichen Kopfbewegungen verlaufen ungestört. Erkennbar wird 

dieses Syndrom in der frühen Kindheit, mit circa 3 bis 5 Jahren. Beim Cogan-II-

Syndrom handelt es sich ebenfalls um eine autosomal-rezessive Erkrankung.45 

 
                                                           
42 Zentrale Vorragung der Wachstumsknorpelfuge in die Metaphyse (Bereich zwischen Knochenschaft 
und Knochenende) 
43 Störung der Bewegungskoordination 
44 Quelle: Klinische Nephrologie, K.-M. Koch 
45 http://www.rehakids.de/phpBB2/ftopic8346.html  
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2.4.2 Senior-Løken-Syndrom 

 

Das Senior-Løken-Syndrom (SLS) ist ebenfalls eine autosomal-rezessive Krankheit. 

Der klinische Verlauf und die Histologie des SLS entsprechen in Bezug auf die Verän-

derungen im Bereich der Niere dem der NPH. Zusätzlich bestehen jedoch noch eine 

Retinitis pigmentosa46 mit Hyperpigmentierung47 des Augenhintergrunds, einer Aus-

dünnung der retinalen Gefäße und dem Abblassen der Papille, die nach anfänglicher 

Nachtblindheit rasch zur völligen Erblindung führt. 

 

 

 

2.5 Therapie 

 

Da keine kausale Therapie vorhanden ist, ist diese rein symptomatisch.  Das terminale 

Nierenversagen kann bisher noch nicht verhindert werden, deshalb ist zum Zeitpunkt 

des Nierenversagens eine Nierenersatztherapie dringend erforderlich, da der Patient 

sonst verstirbt. Diese besteht aus einer Dialyse und anschließender Nierentransplantati-

on. Es gibt zwei verschiedene Arten von Dialyse die im Falle des terminalen Nierenver-

sagens angewandt werden, die Hämodialyse und die Peritonealdialyse. Martin Niklas 

hielt in der Schule ein Referat zum Thema Nierentransplantation. 

 

„Es gibt 2 Arten von Dialyse: 

1. Die Bauchfelldialyse  

Bei ihrer Durchführung wird eine spezielle Lösung über einen Schlauch (Tenckhoff- 

Katheter) in den Bauchraum eingeführt, verbleibt dort eine bestimmte Zeit und wird 

dann in einen Beutel abgepumpt und wieder durch eine neue Lösung ersetzt. In der Zeit 

in der sie im Bauchraum bleibt, entzieht sie dem Körper über das stark durchblutete 

Bauchfell Wasser und Gifte. Die Bauchfelldialyse kann zu Hause durchgeführt werden 

und die Patienten werden meistens nachts an eine Maschine angeschlossen. 

2. Die Hämodialyse 

Die Hämodialyse ist eine andere Art der künstlichen Blutwäsche (Dialyse).Das Blut 

wird in einem Gerät mit Membranfilter außerhalb des Körpers entgiftet. Diese Dialyse-

                                                           
46 Netzhautverschlechterung, bei der die Photorezeptoren zerstört werden 
47 Übermäßig starke Einlagerung von Melanin (rötliche, braune oder schwarze Pigmente) in die Haut 
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form kann nur unter medizinischer Aufsicht,  und in einem speziellen Zentrum, meistens 

3 x in der Woche durchgeführt werden.“48 

 

Eine Rekurrenz49 der Erkrankung im Transplantat wurde bisher noch nicht beobachtet. 

In der davor liegenden Phase besteht die Therapie aus der Behandlung der Hypertonie 

(wenn vorhanden), der Korrektur des entgleisten Elektrolyt-, Säure-Basen- und Flüssig-

keitshaushaltes, um eine Imbalanz50 zu verhindern. Dies geschieht durch Natriumchlo-

rid- (= Kochsalz), Kalium und Bikarbonat-Substitution. Auch die sekundären Folgen 

des chronischen Nierenversagens müssen behandelt werden, durch eine antihypertensi-

ve Behandlung bei Vorliegen einer arteriellen Hypertension, einer Behandlung der 

Anämie mit Gabe von Eisen und Erythropoëtin, der Beeinflussung der renalen Osteopa-

thie mit Phosphatbindern und Vitamin D und einer Beeinflussung der Wachstumsretar-

dierung durch Wachstumshormone. Des Weiteren soll diese Therapie durch psychologi-

sche Betreuung und Ernährungsberatung vervollständigt werden. Da ein erkranktes 

Kind bestimmte Lebensmittel, die zum Beispiel besonders phosphat- oder kaliumhaltig 

sind (beispielsweise Kartoffeln), wenn möglich nur in sehr geringen Maßen zu sich 

nehmen darf, ist eine Ernährungsberatung wichtig, um einen Mangel an bestimmten 

lebenswichtigen Stoffen zu verhindern. 

 

 

3. Die anderen Krankheiten des NPH-MCKD-Komplexes 
 

Wie bereits der Namenszusatz des Komplexes aussagt, ist die juvenile Nephronophthise 

nicht die einzige Krankheit die auftritt. Bis jetzt gibt es 7 Unterformen der Nephronoph-

thise und 2 Unterformen der MCKD, ein dritter MCKD-Locus wurde postuliert. Alle 

Krankheiten dieser Gruppe weisen Zystennieren auf und führen in Abhängigkeit vom 

betroffenen Gen zu terminalem Nierenversagen. 

 

Nephronophthise Typ 2 (NPHP2) 

Bei der Nephronophthise Typ 2 handelt es sich um eine infantile Form der Nephronoph-

thise, da das Kind bereits zu einem sehr frühen Zeitpunkt, etwa im 8. Lebensmonat, 

                                                           
48 Anlage 2 
49 Wiederauftreten 
50 Abweichen 
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erkrankt. Die Erkrankung wurde auf Chromosom 9q22 – q31 lokalisiert.51 Otto et al. 

identifizierte im Jahre 2003 die Ursache der Erkrankung, nämlich eine Mutation im In-

versin-Gen (INVS), das das Protein Inversin kodiert. 

 

Nephronophthise Typ 3 (NPHP3) 

NPHP3 beschreibt die adoleszente Form der Nephronophthise, die im Alter von circa 19 

Jahren zu terminalem Nierenversagen führt. Der Genlocus dieser Form konnte von Om-

ram et al. im Jahre 2000 auf 3q21 – q22 lokalisiert werden. Drei Jahre später konnte das 

Gen identifiziert werden, das für die Erkrankung ursächlich ist. Dies wird NPHP3 ge-

nannt und kodiert für Nephrocystin 3.52 

 

Nephronophthise Typ 4 (NPHP4) 

 

Der vierte Typ der Nephronophthise konnte 2002 von Schuermann et al. auf Chromo-

som 1q36 lokalisiert werden. Das Gen, welches für die Erkrankung verantwortlich ist, 

wird NPHP4 genannt. Das dazugehörige Protein wird Nephrocystin 4 genannt und in-

teragiert mit Nephrocystin. 

 

Nephronophthise Typ 5 (NPHP5) 

 

NPHP5, die fünfte Art der Nephronophthise, konnte auf Chromosom 3q21.1 lokalisiert 

werden und das ursächliche Gen wird IQCB1 (oder auch NPHP5) genannt. Mutationen 

in diesem Gen sind bisher nicht bekannt, jedoch führen sie alle zu einem komplexen 

Krankheitsbild mit Nephronophthise und Retinitis pigmentosa, was auch als Senior-

Løken-Syndrom bezeichnet wird. Das zugehörige Protein trägt den Namen Nephrocys-

tin 5.53 

 

Nephronophthise Typ 6 (NPHP6) 

 

Eine sechste Form der Nephronophthise konnte für das Chromosom 12q21.33 lokali-

siert werden. Das Gen wird CEP290 oder auch NPHP6 genannt, das zugehörige Protein 

                                                           
51 Haider et al. 1998 
52 Olbrich et al., 2003 
53 Inaugural-Dissertation, Franziska Ruth Panther (2006) 
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wird Nephrocystin 6 genannt. Diese Form ist bis dato sehr wenig erforscht, deshalb ist 

das Eintrittsalter des terminalen Nierenversagens noch nicht bekannt. 

 

Nephronophthise Typ 7 (NPHP7) 

 

Auch über die Nephronophthise Typ 7 ist ähnlich wie bei NPHP6 bis zum heutigen For-

schungsstand sehr wenig bekannt. Erst im Jahre 2007 wurde der Genlocus von M. Atta-

nasio et al. auf 16p13.3 lokalisiert. Das Gen nennt sich GLIS2 und das zugehörige Pro-

tein ist das Zinkfinger-Protein GLIS2. Auch bei der NPHP7 ist der Ausbruch des termi-

nalen Nierenversagens noch nicht bekannt.54 

 

Die „medullary cystic kidney disease“, kurz MCKD, unterscheidet sich vor allem durch 

den Vererbungsmodus von der Nephronophthise. Histopathologisch sind NPH und 

MCKD nicht zu unterscheiden, wohl aber durch den unterschiedlichen Vererbungsmo-

dus, wie vorhergehend bereits erwähnt, weist die NPH einen autosomal-rezessiven Erb-

gang auf, während MCKD autosomal-dominant vererbt wird. Das terminale Nierenver-

sagen tritt bei MCKD erst im Alter von circa 28,5 Jahren ein. Die Literatur weist da-

raufhin, dass extrarenale Organmanifestationen nur bei NPH vorkommen und nicht in 

Verbindung mit MCKD.55 Oft sind jedoch Hyperurikämie und Gicht mit MCKD assozi-

iert. Bislang sind zwei Unterformen der MCKD bekannt, MCKD1 und MCKD 2. Diese 

sind klinisch allerdings nicht zu unterscheiden, einzig durch den Genlocus. 

 

Medullary Cystic Kidney Disease Typ 1 (MCKD1) 

Die MCKD1 hat ebenso wie die NPH einen chronisch progredienten Verlauf und führt 

zu terminalem Nierenversagen. Da das Alter in dem das terminale Nierenversagen ein-

setzt von Familie zu Familie, jedoch auch innerhalb einer Familie, stark schwankt, wird 

das Eintrittsalter circa zwischen 40 und 70 Jahren festgelegt. Anderen Quellen zufolge 

liegt es bei circa 32 Jahren.56 

 

1998 gelang es Christodoulou et al. den Genlocus auf 1q21 zu identifizieren. Das Gen 

wird MCKD1 genannt, das zugehörige Protein konnte bis dato noch nicht identifiziert 

werden, da das Protein von Phänotyp zu Phänotyp unterschiedlich ist. Bei der MCKD1 

                                                           
54 Quelle: http://lexikon.freenet.de/NPH-MCKD-Komplex  
55 Quelle: Klinische Nephrologie, Koch 
56 http://lexikon.freenet.de/NPH-MCKD-Komplex  
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sind keine extrarenalen Manifestationen vorzufinden.57 Anderen Quellen zufolge tritt 

ebenso wie bei der MCKD2 bei den Erkrankten Gicht auf.58 

 

 

 

 

Medullary Cystic Kidney Disease Typ 2 (MCKD2) 

 

Im Jahre 1999 wurde von Scolari et al. ein 10,5 cM umfassender Locus auf Chromosom 

16p12 identifiziert. In diesem befindet sich das Uromodulin-Gen (UMOD-Gen), das das 

sogenannte Tamm-Horsfall-Protein (THP) kodiert. Bereits 1950 wurde THP von Igor 

Tamm und Frank Horsfall aus Urin isoliert. THP ist ein Glykoprotein, das hauptsächlich 

in der Niere synthetisiert wird und dort vor allem im Bereich des dicken aufsteigenden 

Anteils (= thick ascending loop, kurz TAL) 

der Henle-Schleife lokalisiert ist. Die Henle-

Schleife ist der im Nierenmark gelegene 

schleifenförmige Abschnitt des renalen Tubu-

lussystems (Abbildung 659). Es besteht die 

Hypothese, dass THP eine gelartige Struktur 

bildet, dadurch dass THP aus Protofilamenten 

besteht, die sich dann zu einem Netzwerk zu-

sammenlagern.60 Diese gelartige Struktur ist 

laut der Hypothese mit verantwortlich für die 

Wasserimpermeabilität61 der TAL. Die genaue 

Funktion des Glykoproteins ist bisher nicht 

bekannt, in vitro (in vitro-Experimente sind Experimente, die in einer kontrollierten 

künstlichen Umgebung außerhalb eines lebenden Organismus durchgeführt werden, 

zum Beispiel in einem Reagenzglas62) wurde eine immunsuppressive Aktivität des THP 

beschrieben, ebenso wie die Bindung an Leukozyten und die Aktivierung von Leukozy-

ten. Leukozyten sind sogenannte Immunzellen, die Teil der spezifischen und unspezifi-

                                                           
57 Nephrologie, Ulrich Kuhlmann 
58 Nephronophthise und verwandte Krankheiten, Friedhelm Hildebrandt (2009) 
59 Bildquelle: http://scienceandcoffee.com/enkapsis/2010/01/10/die-funktionalitat-der-niere/  
60 Serafini – Cessi et al., 2003 
61 Wasserundurchdringlichkeit 
62 http://de.wikipedia.org/wiki/In_vitro  

Abbildung 6 
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schen Immunabwehr im Körper sind, und dort für die Abwehr von körperfremden 

Strukturen und Krankheitserregern verantwortlich sind.63 

Für eine Erkrankung an MCKD2 sind Mutationen im UMOD-Gen verantwortlich, diese 

führen zu einer verminderten Exkretion von THP im Urin. Bislang gibt es viele ver-

schiedene Mutationen. Diese Mutationen führen zur Fehlfunktion von Uromodulin, das 

für die Harnkonzentration eine wichtige Rolle spielt. Die Patienten haben typischer-

weise Gichtanfälle.64 

 

Über den Ausbruch des terminalen Nierenversagens gibt es unterschiedliche Meinung 

innerhalb der Literatur. Das durchschnittliche Alter ist 32 Jahre.65 Es gibt jedoch auch 

andere Quellen, denen zufolge die Eintrittsspanne in das Nierenversagen von 22 Jahren 

bis hin zu 66 Jahren reicht.66   

 

III Juvenile Nephronophthise am Beispiel 
 

Martin Niklas ist von Geburt an an juveniler Nephronophthise erkrankt und leidet auch 

am Cogan-II-Syndrom. Leider ist die Erkrankung nicht bei seiner Geburt, sondern erst 

im Laufe der Kindheit erkannt worden. 

 

1. Lebensgeschichte 
 
Martin Niklas wurde am 3. Juni 1995 im Kreiskrankenhaus Garmisch-Partenkirchen mit 

einer Größe von 55 cm und einem Gewicht von 3.680 Gramm geboren. Bei den Nach-

folgeuntersuchungen nach der Geburt wurde bereits in der sogenannten U467 vom da-

maligen Hausarzt festgestellt, dass bei Martin das Fixieren und die Blickverfolgung 

fehlten. Zudem lag auch eine Deformierung des Brustkorbes beziehungsweise der Wir-

belsäule vor. Diese Deformierung des Brustkorbes äußerte sich durch eine Trichterbrust. 

Trotzdem wurde bei der Früherkennungsuntersuchung im Zuge der U4 kein Anhalt für 

eine die Entwicklung gefährdende Gesundheitsstörung diagnostiziert. 

                                                           
63 Quelle: http://de.m.wikipedia.org/wiki?search=Leukozyten  
64 Quelle:  Nephrologie, Ulrich Kuhlmann 
65 Quelle: http://lexikon.freenet.de/NPH-MCKD-Komplex  
66 Quelle:  Inaugural – Dissertation, Franziska Ruth Panther 
67 entspricht dem 3. – 4. Lebensmonat 
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Bei der U5,68 Martin wog inzwischen 8.900 Gramm und seine Größe betrug 73 cm, 

wurde konstatiert, dass das aktive Drehen von Rücken in Seiten und Bauchlage fehlt. 

Dies bot jedoch immer noch keinen Grund für eine die Entwicklung gefährdende Ge-

sundheitsstörung. Im weiteren Verlauf zeigte sich auch, dass Martin Schwierigkeiten 

bei der Koordination seiner Augen- und Kopfbewegungen hat. Er bewegte den Kopf 

schleudernd, um die Augen in die von ihm gewünschte  Blickrichtung zu bringen. Das 

Fixieren lernte er erst im Alter von sechs bis neun Monaten, was den Augenarzt dazu 

veranlasste, Martin im Alter von acht Monaten an die Universitäts-Augenklinik Mün-

chen zu überweisen. Dort wurde die Diagnose einer angeborenen okulomotorischen 

Bewegungsstörung im Sinne eines Cogan-Syndroms gestellt und eine Weitsichtigkeit 

diagnostiziert.69 Erst nach einer Physiotherapie im Alter von 9 – 12 Monaten machte er 

Fortschritte beim Krabbeln. 

 

Im 10. – 12. Lebensmonat folgte dann die U6, bei der erstmals der Verdacht auf eine 

Gesundheitsstörung festgehalten wurde. Im Kinder-Untersuchungsheft des Bundesau-

schusses der Ärzte und Krankenkassen, aus dem diese Informationen stammen, gibt es 

einen sogenannten Kennziffernkatalog, dessen Definition lautet:  

„Eintragungen nach diesem Kennziffernkatalog sind vorzunehmen, wenn die normale 

körperliche oder geistige Entwicklung des Kindes in nicht geringfügigem Maße gefähr-

det ist.“70 

In der U6 wurden nach diesem Katalog die Kennziffern 23 und 35 auf Verdacht einge-

tragen. Die Kennziffer 23 ist unter der Kategorie Sinnesorgane zu finden und steht für 

„Andere, die Entwicklung in nicht geringfügigem Maße gefährdende Fehlbildungen 

oder Erkrankungen der Augen“. 35 ist unter Skelett und Muskulatur zu finden und be-

zeichnet „Myopathien (zum Beispiel progressive Muskeldystrophie)“. Muskeldystro-

phie ist eine Sammelbezeichnung für primär degenerative Muskelerkrankungen, Kenn-

zeichen ist eine fortschreitende, meist symmetrisch ausgebildete Muskelschwäche. Je-

doch wurde angemerkt, dass der Zustand unter Behandlung in Form von Krankengym-

nastik für Babys teilweise kompensiert werden könne. Festgestellt wurde auch, dass bei 

Martin das Hochziehen zum Stehen und der freie Sitz mit geradem Rücken und locker 

gestreckten Beinen fehlen. 

                                                           
68 6. – 7. Lebensmonat 
69 Quelle: Anlage 3 
70 Quelle: Kinder-Untersuchungsheft des Bundesausschusses der  Ärzte und Krankenkassen 
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Die U7 stand im 21. – 24. Lebensmonat an. Martin wog mittlerweile 12.000 Gramm 

und war 88 cm groß. Auch in dieser Untersuchung wurde ihm wieder eine Kennziffer 

der Gesundheitsstörung zugeordnet, in diesem Fall die Ziffer 16.71 Diese Störung war 

gesichert, konnte jedoch durch Behandlung teilweise kompensiert werden. Auch eine 

Vielzahl anderer Befunde wurde konstatiert. Unter die Kategorie der erfragten Befunde 

fielen Folgende:  

 die altersgemäße Sprache fehlt (z.B. keine Zweiwortsätze, kein Sprechen in der 

3. Person wie „Peter essen“ 

 das altersgemäße Sprachverhalten fehlt (z.B. kein Zeigen auf Körperteile nach 

Befragen, kein Befolgen einfacher Aufforderungen) 

 die ersten freien Schritte erfolgten erst nach dem 15. Lebensmonat 

 das Treppensteigen mit Festhalten am Geländer fehlt 

Folgende Befunde fielen unter die Kategorie der erhobenen Befunde: 

 eine Fehlbildung oder Fehlhaltung des Brustkorbes/der Wirbelsäule ( im Stand 

Skoliose, vermehrte Brustkyphose oder Lendenlordose, Lendenkyphose, Be-

ckenschiefstand) 

 das freie Gehen fehlt beziehungsweise ein auffälliges Gangbild ist vorhanden 

 das freie Bücken (Hocke) und das Wiederhochkommen fehlt 

Am  5. Dezember 1997 wurde dann die Diagnose der beidseitigen Sehschwäche und des 

Strabismus72 bestätigt, hinzugefügt wurde, dass Martin auffällig häufig hinfällt und eine 

allgemeine Entwicklungsverzögerung aufweise. Der untersuchende Doktor schlug eine 

Deblockierung, sowie Krankengymnastik und eventuell eine entwicklungsneurologische 

Untersuchung in München oder Garmisch-Partenkirchen vor.73 

 

Prof. Dr. med. Sabine Stengel-Rutkowski fertigte 1998 eine Humangenetische Begut-

achtung zur Indikation der Entwicklungsverzögerung inklusive Syndromdiagnostik und 

Elternberatung an. Diese Gutachten bewies nochmals das Cogan-Syndrom und lieferte 

eine sehr genaue phänotypische Merkmalsbeschreibung (siehe Anlage 5). In der Medi-

zinischen Genetik, die eine Abbildung aller Chromosomen von Martin enthält, wurde 

                                                           
71 Im Bereich Entwicklungs- und Verhaltensstörungen: „Störungen der motorischen Entwicklung oder 
andere, die Entwicklung in nicht geringfügigem Maße gefährdende funktionelle Störungen.“ 
72 Schielen 
73 Quelle: Anlage 4 
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der Verdacht einer geistigen Behinderung gehegt. Der Befund zeigte jedoch einen nor-

malen männlichen Chromosomensatz.74 

Danach stand die U8 an, Martin hatte inzwischen den 43. – 48. Lebensmonat durch-

schritten, wog 16.000 Gramm und war 105 cm groß. Leider wurden im Rahmen dieser 

Untersuchung die erfragten und erhobenen Befunde nicht ausgefüllt. Somit kann nur 

Auskunft über die Kennziffer gegeben werden. Angemerkt wurden die Kennziffern 17, 

16 und 26. Die Kennziffer 17 fällt unter die Kategorie des Nervensystems und be-

schreibt „Cerebrale Bewegungsstörungen (zentrale Tonus- und Koordinationsstörun-

gen, Cerebralparesen“, während Punkt 26 „Sprachstörungen oder Sprechstörungen 

(z.B. verzögerte Sprachentwicklung, Artikulations-Störungen, Stottern)“ aufweist. Hin-

ter allen drei Kennziffern wurde vermerkt, dass die Gesundheitsstörung gesichert, eine 

Kontrolluntersuchung beziehungsweise eine zusätzliche Diagnostik notwendig sei, die 

Behandlung veranlasst oder fortgeführt werden müsse und dass der Zustand unverändert 

sei. 

 

Am 16. Juli 1999 wurde im Alter von 4,1 Jahren ein Entwicklungspsychologischer Be-

richt angefertigt. Laut diesem Bericht  beschäftige sich Martin selbstständig sehr gerne 

mit Lego, Autos und Bilderbüchern. Motorisch gesehen habe er sich weiterentwickelt, 

jedoch schränke ihn das Cogan-II-Syndrom teilweise noch ein. Er verständige sich mehr 

lautmalerisch und pantomimisch, die einzigen Worte die er bis jetzt spreche seien 

„Mama, Papa, O(m)a, Dada (=Katharina)“. Er stehe unter logopädischer und psychomo-

torischer Behandlung. Der Stand seines Sprachverständnisses sei circa auf dem Stand 

eines dreijährigen Kindes. Die Begutachter kamen zu dem Fazit, dass Martin eine leich-

te Entwicklungsverlangsamung aufwies, jedoch verfüge er offensichtlich über Kompen-

sationstechniken, so dass seine Augenbewegungsstörung bei vielen Tätigkeiten kaum 

ein Handicap darstelle.75 

 

Am 01. Mai 2000 kam er in die Integrationsgruppe der Kindertagesstätte St. Nikolaus in 

Murnau. In diesen Integrationsgruppen befinden sich jeweils drei – fünf Kinder mit er-

höhtem Förderbedarf.76 Bis Juni 2002 besuchte er die Kindertagesstätte. Aus diesem 

Bericht geht hervor: „Martin hat sich gut in die Gruppe integriert. Er hat feste Spiel-

partner, mit denen er sich, durch seine verbesserten sprachlichen Leistungen, gut aus-

                                                           
74 Quelle:  Anlage 5 
75 Quelle: Anlage 6 
76 Quelle: http://www.st-nikolaus-murnau.de/  
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einandersetzen kann. Beziehungsprobleme gibt es dann, wenn er ‚seinen Willen‘ nicht 

durchsetzen kann. Er reagiert wütend und blockiert die Kommunikation. Seine Arbeits-

haltung hat sich gebessert, obwohl er nach ca. 20 – 30 Min. Konzentration oft schlapp 

und müde wirkt. Er hat einen hohen Selbstanspruch und reagiert bei Fehlern sehr frus-

triert. […] Die Sprachentwicklung macht zunehmend Fortschritte. […] Martin ist sehr 

selbstständig geworden. Dinge des täglichen Lebens erledigt er ohne große Probleme. 

Da er sich leicht ablenken lässt, benötigt er für einfache Dinge viel Zeit.“77 

Im Zuge dieses Abschlussberichtes wurde es für angemessen befunden, dass er die Di-

agnose-Förderklasse in Farchant besuchen sollte. Eigentlich wäre Martin bereits im 

September 2001 schulpflichtig geworden, doch laut einem ärztlichen Attest sei er noch 

nicht schulreif und wurde deshalb für den Besuch der 1. Klasse nochmals zurückge-

stellt, weswegen er erst im September 2002 an die Christophorus-Schule (Sonderpäda-

gogisches Förderzentrum Farchant) kam. 

 

Am 7. März 2002 erstellte Paul Stiegler, damaliger Schulleiter der Christophorus-

Schule, ein Sonderpädagogisch-psychologisches Gutachten, um eine Einschulungsemp-

fehlung zu erstellen. Aus dieser Empfehlung ist herauszulesen, dass für Martin das Ar-

beitstempo und die Anforderungen der Grundschule zu hoch wären. „Es bestünde die 

Gefahr, dass die feinmotorischen Schwierigkeiten dann auch andere Begabungsteile 

belasten. Die normal ausgeprägten kognitiven Fähigkeiten lassen eine Umschulung an 

die Grundschule (was aber nicht zugesagt werden kann) erwarten.“78 

 

Im September  2002 wurde er dann in die Christophorus-Schule Farchant eingeschult. 

Das Besondere an dieser Schule ist, dass das erste Schuljahr auf zwei Jahre verteilt ist, 

auf die Klassen 1 und 1A. Martin besuchte die Klasse 1 und die Hälfte der Klasse 1A, 

zum Halbjahr wechselte er dann auf die 1. Klasse der herkömmlichen Grundschule Far-

chant. Martin und einige seiner Klassenkameraden waren die Ersten die einen Wechsel 

auf die normale Grundschule beziehungsweise Hauptschule nicht erst nach der 4. Klasse 

versuchten, sondern bereits nach der 1. Klasse. Bei Ihnen fehlte es nicht an der Intelli-

genz, sondern sie waren einfach etwas „langsamer“ als die Schüler der herkömmlichen 

Grundschule. Aufgrund guter Noten wurde versucht ob sie an der normalen Grundschu-

le zu Recht kommen würden. Bis zur 3. Klasse besuchte Martin dann die normale 

Grundschule Farchant. Aufgrund einiger Komplikationen mit seiner damaligen Lehre-
                                                           
77 Quelle: Anlage 7 
78 Quelle: Anlage 8 
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rin, die leider nicht hinter dem Gedanken des Projektes stand, kam er bereits nach der 3. 

Klasse auf die Grund- und Hauptschule Bad Kohlgrub. Somit ist er seit der 4. Klasse in 

Bad Kohlgrub und besucht mittlerweile die 8. Klasse der Hauptschule (2010). 

 

Von 2002 – 2006 nahm er parallel zur Schule Logopädiestunden bei der Sprachheilpä-

dagogin Manuela Bommer in Farchant, die den Unterricht weiterführte und erweiterte, 

den er im Rahmen der Therapie im Integrationskindergarten erhalten hatte. Frau Bom-

mer begann mit einer Spontansprachprobe, zu der sich Martin meist kurz äußerte: „ 

‚bille putzen‘ , ‚trafpunt‘ , ‚anders piel‘ , ‚nich das da‘ , ‚ich fertig hab‘. Habe ich 

nachgefragt, so wurden die Sätze auch ausgefeilter, z.B.‘der mägen tut milch trinken‘ , 

‚ich brauche den roten‘. Die Artikulation hat er teilweise noch vereinfacht.“ 

Frau Bommer hat im Mai 2006 einen sprachtherapeutischen Bericht verfasst, den sie 

mit dem Fazit beendete: 

„Martin hat sich – meiner Meinung nach – so gut entwickelt, weil er intrinsisch höchst 

motiviert ist. Es macht riesigen Spaß mit ihm zu arbeiten, weil er eigentlich immer be-

müht ist. In letzter Zeit ist er nicht mehr so angepasst wie früher – wir schließen mehr 

Kompromisse.“79 

Martin hat sich im Laufe der Therapie gut entwickelt, er lernte besser sprechen und sich 

zu verständigen. Auffällig war auch, dass Martin in der Nacht sehr oft einnässte, schnell 

müde war und sich nicht sehr lange konzentrieren konnte. 

 

Im Oktober 2004 erkrankte Martin an einer Grippe, was wahrscheinlich der Auslöser 

für die Verschlechterung der Nierentätigkeit war. Laut den Nephrologen in der Kinder-

dialyse München ist ein Infekt oft der Auslöser für die Verschlechterung. 

Auch Martins Urin zeigte zu diesem Zeitpunkt Auffälligkeiten, ein Doktor verglich die-

sen mit „einem Weißbier“. Aufgrund von Eiweiß im Urin war der Urin stark schäu-

mend. 

 

Im Februar 2005 wurden dann seine Blutwerte untersucht, wobei sich herausstellte, dass 

Martins Kreatininwert sehr hoch war und die Blutwerte sehr schlecht. Kreatinin ist ein 

Abbauprodukt der Säure Kreatin, die die Muskeln mit Energie versorgt. Kreatin wird in 

der Niere, in der Leber und in der Bauchspeicheldrüse aus den Aminosäuren Glycin und 

Arginin gebildet. Etwa 1,5 – 2%  des Kreatins wird täglich als Kreatinin über die Nieren 

                                                           
79 Quelle: Anlage 9 
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mit dem Urin ausgeschieden. Wie viel Kreatinin ein Mensch ausscheidet, hängt von 

seiner Muskelmasse und der Nierenfunktion ab. Anhand des Kreatinin-Werts lässt sich 

also die Nierenfunktion beurteilen und der Verlauf von Nierenerkrankungen verfol-

gen.80 

Daraufhin wurde Martin am 10. Februar sofort in die Kinderklinik nach Garmisch-

Partenkirchen eingewiesen. Dort wollte keiner der Doktoren die Blutwerte glauben, da 

ein gesunder Mensch bei derart schlechten Werten bereits im Koma liegen müsste. Mar-

tin jedoch sah man seine schlechten Blutwerte nicht an und er war komplett ansprech-

bar. Am nächsten Tag wurde er dann in die Kinderklinik Schwabing nach München 

verlegt. Meine Mutter erzählte mir, dass ihr ein Sanitäter, der Martin auf den Weg ins 

Klinikum München begleitet hatte, immer noch in Erinnerung war. Dieser Sanitäter sah 

Martin auf der Trage sitzen und nahm die Werte in die Hand um zu schauen, was dem 

Patienten fehle. Er sah Martin wieder an und es verschlug ihm die Sprache, da er von 

diesen Werten derart geschockt war, dass er gar nicht mehr wusste was er sagen sollte. 

Im Klinikum Schwabing wurde Martin dann auf die Intensivstation gebracht, um ihn 

dort auf die Operation vorzubereiten. Die Ärzte im Klinikum stellten meine Eltern vor 

die Wahl, welche Dialyse sie für meinen Bruder einsetzen wollen. Da dies alles so 

plötzlich kam, wusste keine welche Dialyse-Möglichkeiten es gibt, welche gefährlicher 

ist, welche vielleicht besser ist. Die behandelnde Ärztin riet meinen Eltern schließlich 

zur Bauchfelldialyse. Die Operation wurde deshalb so schnell angesetzt, da die Vergif-

tung in Martins Körper schon sehr weit fortgeschritten war, da seine beiden Nieren ver-

sagt hatten und nur noch zu 5% beziehungsweise 10% tätig waren. Doch der Operati-

onstermin verzögerte sich noch, da Martins schlechte Blutwerte die OP unmöglich 

machten und er erst mit einer Blutkonserve versorgt werden musste.  

 

Martin war drei Wochen lang in der Kinderklinik und wurde dort auf die Heimdialyse 

vorbereitet. Am Ende des Krankenhausaufenthaltes wurde ein Bericht über Martin er-

stellt, aus dem die Diagnose und Anamnese hervorgeht: 

„Diagnosen: Nephronophthise mit Peritonealdialyse bei bekannter okulomotorischer 

Apraxie (Cogan II) und Entwicklungsretardierung. 

Anamnese: 9 ½ Jahre alter Junge mit psychomotorischer Retardierung und bekannter 

okulomotorischer Apraxie (Cogan II Syndrom), seit ca. ½ Jahr müder als gewöhnlich, 

vor 2 Wochen fieberhafter Infekt der oberen Luftwege mit nicht-blutigen Durchfällen. 

                                                           
80 Quelle: http://www.internisten-im-netz.de/de_kreatinin_1367.html  
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Am 05.02. im Blutbefund beim Hausarzt ausgeprägte Anämie (Hb 6,3 g/dl), daher Ein-

weisung in die Kinderklinik Garmisch-Partenkirchen. Dort Zeichen einer Niereninsuffi-

zienz mit Crea 9,42 mg/dl, Harnstoff 332 mg/dl, Phosphat 3,5 mmol/l, Kalium 5,43 

mval/l. Die Diurese betrug etwa 1,7 ml/kg/h, keine Ödeme. Zur Nierenersatztherapie 

erfolgte die Verlegung auf unsere Intensivstation.“81 

Zum Vergleich die Werte, die ein gesunder Mensch haben sollte (jeweils die Obergren-

ze): 

Crea : 0,9 mg/dl82 

Harnstoff: 50 mg/dl83 

Phosphat: 1,45 mmol/l84 

Kalium: 5,0 mmol/l85 = 5,0 mval/l86. 

Die Werte waren bei Martin deutlich erhöht. 

Auch die Medikation war sehr hoch. Einem Bericht vom 11. April ist zu entnehmen, 

dass Martin damals täglich zehn verschiedene Tabletten und Säfte zu sich nehmen 

musste, um beispielsweise den Eisenhaushalt unter Kontrolle zu bringen. 

 

Als Martin nach Hause kam, wurde die Peritonealdialyse zu Hause fortgeführt, in Form 

eines Handwechsels, bei dem alle 5 – 6 Stunden die Flüssigkeit getauscht wurde.  

 

Im Juni 2005 wurde dann auf eine maschinelle Heimdialyse umgestellt. Dies bedeutete 

für Martin, dass er 12 Stunden lang über den Tenkoff-Katheter und einem Schlauch, der 

aus seinem Bauch herausschaute, an eine Maschine angeschlossen wurde, die alle 2,5 

Stunden die Flüssigkeit im Bauchraum tauschte. Meine Eltern legten diese 12 Stunden 

auf die Nacht, damit Martin tagsüber einen halbwegs normalen Alltag erleben konnte. 

Der Schlauch ermöglichte ihm einen Bewegungsfreiraum von nicht mehr als zwei Me-

tern. Zwei Mal täglich wurde er an die Maschine „angekoppelt“ und „abgekoppelt“, was 

mit einer gewissen Routine von mir und meinen Eltern innerhalb von 15 Minuten voll-

zogen wurde. Waren die Werte trotz der 12 Stunden nicht gut, wurde die Flüssigkeit 

mittags via Handwechsel einmal ausgetauscht. 

 

                                                           
81 Quelle: Anlage 10 
82 Quelle: http://www.internisten-im-netz.de/de_kreatinin_1367.html  
83 Quelle: http://www.internisten-im-netz.de/de_harnstoff_1358.html  
84 Quelle: http://www.internisten-im-netz.de/de_phosphat_1421.html  
85 Quelle: http://www.internisten-im-netz.de/de_kalium_1393.html  
86 Quelle: http://www.mh-hannover.de/umrechnung.html  
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Auch die Essgewohnheiten in der Familie wurden umgestellt. Martin durfte Lebensmit-

tel, die einen hohen Phosphat– und Kaliumwert haben, nur in geringem Maße, bezie-

hungsweise am besten gar nicht essen und musste jedes Mal sogenannte Phosphat-

Binder dazu einnehmen. Unter die Kategorie der phosphathaltigen Lebensmittel fallen 

viele Produkte, die Kinder gerne essen, wie zum Beispiel Schokolade, Bananen oder 

Chips. Auch ein Urlaub in weiter Ferne gestaltete sich sehr schwierig, da Martin im 

Notfall so schnell wie möglich in einer Dialysestation sein musste, und der Urlaubsort 

somit oft nach der Lage eines Krankenhauses mit Dialysestation gewählt wurde. Der 

Transport der Geräte, die Martin für seine Peritonealdialyse brauchte, erschwerte den 

Urlaub. Der Heimwechsler an sich war ein großes und schweres Gerät, die Beutel, in 

denen die Flüssigkeit für den Bauchraum war, mussten für viele Tage mitgenommen 

werden, da jeweils 3 Beutel für eine Nacht reichten. Lange und weit entfernte Urlaube 

waren somit unmöglich. 

 

Im März 2006 wurde Martin wiederum operiert, da er einen beidseitigen Leistenbruch 

erlitten hatte. Leistenbrüche treten bei Peritonealdialysepatienten oft auf, da durch die 

Dialyseflüssigkeit der Bauchraum gespannt ist und die Kanäle der Leiste sich dadurch 

weiten können. 

 

Zwischen Mai und Juni 2007 erlitt Martin einen akuten Harnröhrenverschluss, der eine 

Notsetzung eines Bauchkatheters zur Folge hatte. Durch die mehrmalige Legung eines 

Blasenkatheters während der Operation lösten sich Gewebeteile, die die Harnröhre ver-

stopften. Martin konnte nicht mehr urinieren. Da es nicht mehr möglich war, einen Ka-

theter zu legen, wurde die Blase nach einer mehrstündigen Prozedur über die Bauchde-

cke angestochen und entleert. In einer weiteren Operation wurden die losen Gewebeteile 

der Harnröhre entfernt und ein Katheter gesetzt. Martin musste diesen Katheter vier 

Wochen lang tragen, damit die Harnröhre geweitet wurde und er keine Probleme beim 

Urinieren hat. 

 

2. Neue Niere 

 

Der 11. Dezember 2007 war ein Tag, der mir mein Leben lang in Erinnerung bleiben 

wird. In der Nacht, gegen 23:00 Uhr, lag ich bereits schlafend im Bett, als meine Mutter 

mich weckte und sagte, das Klinikum München habe angerufen, dass eine passende 
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Niere für Martin vorhanden sei. Innerhalb von 15 Minuten waren alle Sachen gepackt 

und meine Eltern machten sich mit meinem Bruder auf den Weg ins Klinikum. Ich 

musste alleine zuhause bleiben, da ich am nächsten Tag in die Schule musste. Die Nacht 

war schrecklich, da ich nicht wusste was passieren würde, ich alleine zuhause war und 

Angst hatte das etwas schief gehen würde. 

 

Am nächsten Tag wurde Martin dann in die Klinik „Rechts der Isar“ verlegt, in dem die 

Transplantation stattfinden sollte. Die operierenden Ärzte verfassten einen Bericht, der 

die Transplantation und den Verlauf beschreibt: 

„Wir führten die Operation, wie geplant, durch. Der intraoperative Verlauf war regel-

recht, eine Transfusion von Erythrozytenkonzentraten war nicht erforderlich. In übli-

cher Weise haben wir den Patienten nach 5stündigem Aufenthalt im Aufwachraum per 

Intensiv-Transport zur weiteren Therapie in die Nephrologische Kinderklinik des Kran-

kenhauses Schwabing verlegt. Zum Verlegungszeitpunkt war der Patient kreislaufstabil 

ansprechbar, die Diurese bereits unter Stimulation in Gang.“87 

Doch die Transplantation verlief nicht so komplikationsfrei, wie sie im vorhergehenden 

Bericht beschrieben wurde. Martin erlitt intraoperativ eine Hyperkaliämie, einen Kali-

umschock, mit einem Wert bis zu 6,9 mmol/l (Höchstwert circa 5,4 mmol/l, mitunter 

lebensgefährlich).88 Deshalb wurde die warme Ischämiezeit verlängert. Im Bereich der 

Organtransplantation ist mit Ischämiezeit die Zeitspanne gemeint, in der das zu trans-

plantierende Organ oder Gewebe von der normalen Blutzufuhr abgeschnitten ist und 

damit nicht mehr mit Sauerstoff versorgt wird. Man unterscheidet zwischen kalter Is-

chämiezeit, in der das Organ blutleer auf Eis gekühlt ist, und warmer Ischämiezeit, in 

der die Blutzufuhr unterbrochen und das Organ Körpertemperatur hat.89 Martin wurde 

durch Calcium-Glukonat und Glucose-Insulin-Zufuhr therapiert. Dadurch erlitt er je-

doch Hyperglykämien, sogenannte Überzuckerungen. 

 

Nach der Transplantation wurde die Peritoneal-Dialyse fortgeführt, da die Transplantat-

niere anfänglich noch nicht die volle Funktion übernommen hatte, und auch um die 

Werte unter Kontrolle zu haben. Das Dialyse-Intervall konnte schnell vergrößert wer-

                                                           
87 Quelle: Anlage 11 
88 Quelle: http://de.wikipedia.org/wiki/Hyperkali%C3%A4mie  
89 Quelle: http://www.nierenratgeber.de/startseite/lexikon/glossary-
detail/ischaemiezeit.html?type=0&cHash=3cfeb2af94553f573abad246a6f9e266  
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den, da sich die Nierenfunktion zunehmend verbesserte. Am 28. Dezember 2007 konnte 

die Dialyse schließlich ganz beendet werden. 

 

Am 08. Januar 2008 wurde Martin der Peritonealdialysekatheter unter Narkose entfernt 

und am 11. Januar durfte er dann erstmals wieder nach Hause, da auch alle Werte mit-

tels Medikamenten eingestellt waren. 

 

Doch Martin bekam Fieber und nach zwei Tagen musste er wieder in die Klinik. Dort 

wurde dann mittels mehrmaliger Nierenbiopsie festgestellt, dass eine akute Abstoßungs-

reaktion vorlag. Im Zuge der Nierenbiopsie fand sich eine Cortisonresistenz, woraufhin  

das Immunsuppressivum von CsA auf Prograf umgestellt. Immunsuppressiva sind nach 

jeder Organtransplantation wichtig, da der Körper das fremde Organ sofort abstoßen 

würde. CsA ist ein Immunsuppressivum, das seit circa 25 Jahren für Organtransplanta-

tionen eingesetzt wird, jedoch viele Nebenwirkungen nach sich zieht, wie zum Beispiel 

einen starken Haarwuchs an der Augenbraue und Zahnfleischwucherungen. Prograf ist 

noch nicht so lange auf dem Markt, zieht aber weniger Nebenwirkungen nach sich. Al-

lerdings weiß man nicht wie Prograf auf eine längere Zeitspanne hin wirkt.  

 

Ende Februar vermutete man bei Martin eine weitere Abstoßungsreaktion, nach einer 

weiteren Biopsie wurde dies jedoch widerlegt. 

 

Seitdem lebt Martin mit seiner Niere fast wie ein gesundes Kind. Er hat ihr den Namen 

„Michi“ gegeben, in Anlehnung an sein großes Vorbild, den Biathleten Michael Groß. 

Die Medikation wurde auf ein Minimum heruntergeschraubt, mittlerweile muss er le-

diglich die Immunsuppressiva zu sich nehmen. Alle vier Wochen steht ein Kontrollter-

min im Krankenhaus München-Schwabing an, um die Werte zu überprüfen und eventu-

ell die Medikation anzupassen. Inzwischen hat sich auch seine Muskulatur gefestigt, 

und die Koordinationsprobleme sind fast verschwunden. Ebenso seine Ausdauer, die 

sich auch stark verbessert hat. 

 

Ein oft gesehenes Problem bei Kindern, die an den Nieren erkrankt sind, ist, dass sie 

nicht mehr wachsen. Erst die Einnahme von Wachstumshormonen führt wieder zu 

Wachstum. Martin hatte damit zum Glück nie Probleme, und ist jetzt auch ohne Wachs-

tumshormone knapp 1,70 groß. Durch die Immunsuppressiva ist das Immunsystem 
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stark geschwächt, nierenkranke Kinder sind viel infektanfälliger als gesunde Kinder. 

Doch auch damit hatte Martin bis jetzt keine Probleme. 

 

 

IV Schluss 

 
1. Nachberichte 

 
Die Zeit nach einer Nierentransplantation ist oft schwer. Die Kinder kämpfen mit Ab-

stoßungsreaktionen, müssen lange Klinikaufenthalte, Operationen und Biopsien über 

sich ergehen lassen. Und trotzdem ist es selten so, dass mit der Nierentransplantation 

die Zeit der Dialyse beendet ist. Bis das Organ von selbst arbeitet, muss oft noch wo-

chenlang dialysiert werden. Die Kinder sind aufgrund der Immunsuppressiva infektan-

fälliger, werden öfters krank. Um die Kinder zu unterstützen, werden sie nach Stronach 

in Österreich geschickt. Dort dient seit fast 20 Jahren der Ederhof, eine als gemeinnüt-

zig anerkannte Sonderkrankenanstalt, als Rehabilitationszentrum für Kinder, Jugendli-

che und deren Familien, sowohl vor als auch nach der Organtransplantation.90 

Das Besondere am Ederhof ist, dass dort nicht nur auf die gesundheitlichen Aspekte 

Wert gelegt wird, sondern auch auf Selbstständigkeit, Selbstbewusstsein, Selbstvertrau-

en und soziale Kompetenz. Martin bewohnte den Ederhof gemeinsam mit meiner Mut-

ter insgesamt vier Wochen lang, vom 27. März bis 24. April 2010.  

 

Die leitenden Ärzte und Rehamediziner des Ederhofs erstellten einen sogenannten Re-

habilitationsabschlussbericht für Martin. Aus diesem geht hervor, dass Martin im Be-

reich der Klinischen Psychologie und Gesundheitspsychologie zu Beginn der Therapie 

verängstigt war, er hatte kaum Selbstvertrauen und empfand es als störend, dass er ver-

langsamt spreche und deshalb mit anderen oftmals nicht so gut mithalten könne. Martin 

hat hohe Ansprüche an sich selbst und ist rasch von sich selbst enttäuscht, wenn er 

meint diese Ansprüche nicht erfüllen zu können. Im Laufe der Therapie wurde er dies-

bezüglich entspannter und lerne seine Grenzen und Kräfte besser einzuschätzen. Er in-

tegrierte sich gut in die Gruppe und wurde von seinen Gruppenmitgliedern sehr ge-

                                                           
90 Quelle: http://www.ederhof.eu/  
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schätzt. Sein Selbstbewusstsein hat sich ebenso wie seine Selbstsicherheit stark gestei-

gert. Auch im Bereich der Physiotherapie/Bewegungsförderung hat er sich verbessert. 

Mit Hilfe von Balancekissen, Parcours, Übungen am Trampolin und vielen weiteren 

Maßnahmen hat sich seine Koordination und sein Gleichgewicht verbessert.91  

Anlage 11 enthält eine Liste therapeutischer Leistungen, die einen Überblick über die 

Vielfältigkeit der Therapiemethoden des Ederhofs enthält. 

 

Auch ich durfte für ein Wochenende auf dem Ederhof verbringen. Gemeinsam mit mei-

nem Vater fuhr ich übers Osterwochenende nach Österreich. Der Hof ist relativ hoch in 

den Bergen gelegen und dadurch auch sehr idyllisch. Ich wurde sofort in den Tagesab-

lauf mit einbezogen, ob ich wollte oder nicht. Das hieß zum Morgensport früh aufstehen 

und an den verschiedensten Aktivitäten teilzunehmen. Im Nachhinein bin ich froh dar-

über, an diesen Aktivitäten teilgenommen zu haben, da sie das Zusammenhalten inner-

halb der Familie gestärkt haben und eine schöne, neue Erfahrung waren. Leider war ein 

Wochenende zu kurz um das komplette Programm mitzuerleben. 

 

2. Zukunft 
 

Bis jetzt hat das Transplantat seine Arbeit getan, und alle hoffen, dass es seine Arbeit 

noch viele Jahre lang tun wird. Einem Artikel der Deutschen Ärztezeitung zufolge hält 

eine Spenderniere circa zwölf bis vierzehn Jahre92, danach wird Martin wieder zur 

Bauchfelldialyse oder Hämodialyse übergehen müssen, wird wieder auf die Liste der 

Organtransplantationen gesetzt und das Warten und Bangen beginnt von vorne. Eine 

andere Möglichkeit wäre eine Lebendspende durch ein Familienmitglied. Dies gestaltet 

sich sehr schwierig. Eine Lebendspende ist ein ethischer Grenzfall, wie dieses Zitat ver-

deutlicht: 

„Nach dem hippokratischen Eid ist jeder Arzt einem unverzichtbaren Grundprinzip 

ärztlichen Handelns verpflichtet: Schaden vom Patienten abzuwenden ("nihil nocere"). 

Dies gilt selbstverständlich auch für den Bereich der Lebendspende: Auch einem spen-

debereiten Menschen darf der Arzt grundsätzlich keinen Schaden zufügen. Das Prinzip 

"nihil nocere" widerspricht also einer Operation an einem gesunden Menschen, denn 

                                                           
91 Quelle: Anlage 11 
92 Quelle: http://www.aerztezeitung.de/medizin/fachbereiche/chirurgie/article/461241/bessere-
ueberwachung-patienten-liesse-lebensdauer-spendernieren-erhoehen.html  



31 
 

dadurch können in seltenen Fällen Schäden und Komplikationen beim Spender auftre-

ten.“ 

Doch auch aus der Sicht des Spender gibt es ein ethisches Problem: 

„Ein zweites grundlegendes ethisches Prinzip in der Medizin ist die Vorstellung der 

Autonomie des Patienten und seiner Angehörigen. Der Lebendspender kann in einem 

freien Entschluss eine Spende bejahen und damit in eine ihn potentiell gefährdende 

Operation einwilligen. Diese Einwilligung setzt jedoch die Freiheit des Entschlusses 

und die Kenntnis aller relevanten Risiken und Komplikationen (engl.: "informed 

consent") voraus. Nur wenn der Spender das Risiko der Transplantation, der Morbidität 

und Mortalität kennt, kann man von einem freien und autonomen Entschluss zur Le-

bendspende ausgehen.“93 

Um eine Niere innerhalb der Familie spenden zu können, muss eine Ethikkommission 

überzeugt werden, die sich speziell mit dieser Familie befasst und prüft, ob die Niere 

aus freien Stücken gespendet wurde.  
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93Quelle: http://www.nierenratgeber.de/lebendspende/themen/ethik-organhandel.html  
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Anlage 2 
Martins Referat über die Nierentransplantation 

„Als Nierentransplantation bezeichnet man die operative Übertragung einer Niere in 
einen Körper. Die erste Transplantation wurde am 24.Dezember1954 durchgeführt. 
Sind die Nieren krank oder versagen, kommt die Dialyse ins Spiel. 

Die Dialyse übernimmt die Arbeit der Niere und entgiftet den Körper. 

Es gibt 2 Arten von Dialyse: 

1. Die Bauchfelldialyse  

Bei ihrer Durchführung wird eine spezielle Lösung über einen Schlauch (Tenckhoff- 
Katheter) in den Bauchraum eingeführt, verbleibt dort eine bestimmte Zeit und wird 
dann in einen Beutel abgepumpt und wieder durch eine neue Lösung ersetzt.  In der Zeit 
in der sie im Bauchraum bleibt, entzieht sie dem Körper über das stark durchblutete 
Bauchfell Wasser und Gifte. Die Bauchfelldialyse kann zu Hause durchgeführt werden 
und die Patienten werden meistens nachts an eine Maschine angeschlossen. 

2. Die Hämodialyse  

Die Hämodialyse ist eine andere Art der künstlichen Blutwäsche (Dialyse).Das Blut 
wird in einem Gerät mit Membranfilter außerhalb des Körpers entgiftet. Diese Dialyse-
form kann nur unter medizinischer Aufsicht,  und in einem speziellen Zentrum, meistens 
3x in der Woche durchgeführt werden. 

Was passiert bis zur Transplantation:  

Für eine normale Spenderniere muss man sich in einer Liste eintragen lassen. 

Diese Liste wird von einigen Europäischen Ländern geführt. In den BeNeLux-Staaten, 
Deutschland, Kroatien, Österreich und Slowenien. Die Organe werden durch die Orga-
nisation Eurotransplant vergeben. 

Kriterien für die Organvergabe sind dabei unter anderem,  die Wartezeit (ab Beginn 
der Dialyse) sowie die Übereinstimmung der Gewebsverträglichkeitsmerkmale (HLA-
Merkmale) von Spender und Empfänger und die Entfernung vom Transplantationszent-
rum. Wichtig ist auch  die Dauer des Transports des Organs. Je kürzer  der Weg, umso 
höher ist die Chance dass die Transplantation klappt. 

Die durchschnittliche Wartezeit für eine Spender-Niere beträgt etwa 5 bis 6 Jahre. 

Eine Alternative ist die Lebend-Nierenspende.   

Die Blutgruppen von Spender und Empfänger müssen verträglich sein. 

Der Spender muss gesund, und außerdem ein naher Verwandter sein. 
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Im Gegensatz zur Herz- oder Lungentransplantation, wird die Spenderniere nicht an die 
Stelle der eigenen Nieren transplantiert.  Sie wird  außerhalb des Bauchfells im Bereich 
des Beckens verpflanzt. Die eigenen Nieren können daher zumeist im Körper verblei-
ben, nur bei speziellen Krankheitsbildern müssen sie vor oder nach der Transplantation 
entfernt werden. Meistens arbeitet die Spenderniere schon  während der Operation. 
Manchmal sind allerdings  noch einige Dialysen notwendig.  

Die Operation ist inzwischen ein häufiger Eingriff, z. B. werden jährlich in den USA 
25.000 und in Deutschland über 2000 Nieren transplantiert.  

Die durchschnittliche Funktionszeit einer transplantierten Niere liegt bei etwa neun 
Jahren, es gibt aber auch Nieren, die nach 20 oder mehr Jahren noch eine gute Funkti-
on aufweisen. 

Um eine Abstoßungsreaktion zu verhindern, müssen Medikamente eingenommen wer-
den, die das Immunsystem so dämpfen, dass sie das Spenderorgan nicht angreifen kön-
nen. Diese Medikamente bezeichnet man als Immunsuppressiva, und müssen pünktlich 
alle 12 Stunden eingenommen werden. 

Es ist wichtig, dass Organe gespendet werden.  

So können viele Menschen ein besseres und längeres Leben haben. 

Gäbe es die Dialyse und Transplantation nicht, würde ich nicht mehr leben.     

Drum, redet in euren Familien über die Organspende und füllt einen 

 Organspende-Ausweis aus. 

Die kranken Menschen   die ein Organ brauchen,   freuen sich über ein neues Leben. 

Seit seiner Geburt leidet Westling an einer Krankheit, die seine Nierenfunktion beein-
trächtigt. Daher wurde ihm im Mai 2009 eine Niere seines Vaters transplantiert.“ 
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