Ich fiihle mich so mude, schwer und abgeschlagen.
Irgendwas stimmt nicht mit mir, glaube ich. Hast Du nicht einen Rat fir mich?

Hmmm... Von AuBen schwer zu sagen.
Lass uns der Sache mal auf den Grund gehen.

Therapien fur Lsyomale
Speichererkrankungen

Lass” uns beim Zellkern starten.

Im Zellkern sitzt die DNS, mit der kompletten
genetischen Information. Diese wird wird in
RNS spiegelbildlich abgeschrieben. Die RNS
wandert zum Endoplasmatischen Retikulum
(ER) und dort werden aus RNA Enzyme
gebildet.

Hmmm... bei Dir scheint irgendwas mit
der DNA anders zu sein, als bei mir.
Und das scheint Einfluss auf die RNA
und so auf die Produktion der Enzyme
im ER zu haben.

Jedenfalls sehen diese nicht so aus wie
bei mir - irgendwie fehlerhaft.

Im Golgi Apparat werden normalerweise aus

Das Proteasome sorgt dafiir
kleinen Bausteinen groRe Bausteine gebildet.

das nur tadellose Enzyme
2um Lysosom kommen.

Bei dir sieht das genauso aus wie bei
mir. Der Golgi Apparat scheint also in
Ordnung zu sein.

Dein Proteasom hat keine andere Moglichkeit
als alle ankommenden Enzymteile abzulehnen,
da es sich fehlerhafte Enzyme handelt. Es
leistet Schwerstarbeit!

—

Also. Eine Méglichkeit ist es die Bildung
des Substrates, welches nicht abgebaut
werden kann, zu verringern.

Dies ist die Substratreduktions-
Therapie.

Das ist leider nicht ganz so einfach,
da es sich um genetisches Problem
handelt, aber es gibt mehrere

Méglichkeiten die Auswirkungen zu
verringern.

So. Jetzt wissen wir zumindest,
was das Problem ist.

Der "Zellmill" im Lysosym kann
nicht richtig abgebaut werden.
Daher fiihlst Du Dich so schwer.

Und was soll ich jetzt machen?
Gibt es da denn keine Lésung fiir?

Und was sind das
fiir Méglichkeiten?

AuRerdem lernen Menschen

standig mehr Uber Vorgange in
uns Zellen und forschen immer
weiter um Dir zu helfen!

Wie der Name sagt, wird die
Bildung des Substrates gerade so
viel blockiert, dass das Lysosym

nicht mehr damit Gberhauft wird.

Bei der Enzymersatztherapie wird das
fiir den Abbau im Lysosym notwendige
Enzym eingebracht. Damit sorgt das
Ersatzenzym fir ein miillfreies
Lysosym.

Méglichkeit
Nummer 3:

Chaperone!

Fur die Zukunft ist es das
Ziel, direkt an der Wurzel
des Fehlers zu starten und
das Gen zu therapieren.
Dafir wirde Dir zusatzlich
eine fehlerfreie Genkopie

L= eingeschleust.
® Diese sorgt dafiir, dass

Die sogenannten
Chaperone hangen
sich an fehlerhaft
gefaltete Enzyme und
stabilisieren die
Struktur des Enzyms.
Damit wird der Abbau
des Substrates im
Lysosym wieder
moglich.

wieder funktionale
Enzyme produziert werden
und so letztendlich der

Mill im Lysosym besser
@baut werden kann

Viel besser!
Und? Wie geht es Dir?
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