MITOCHONDRIALE ERKRANKUNG: TK2d

Uberblick
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THYMIDINKINASE-2-DEFIZIENZ

Thymidinkinase-2-Defizienz (TK2d) ist eine
schwéchende und lebensbedrohliche genetische
Erkrankung, die eine fortschreitende und schwere
Muskelschwéche verursacht.”?34 Viele Patient:innen
verlieren die Féhigkeit zu laufen, zu essen und
selbsténdig zu atmen.’234

Was verursacht TK2d? Wie viele Menschen

Tk2d wird durch eine genetische Mutation im TK2-Gen leben mit TK2d?
verursacht.’* Diese Mutation fiihrt zu einer Abnahme der Eine von 5.000 Personen hat
mitochondrialen DNA-Produktion.”* Mitochondrien erzeugen den eine Form einer genetisch
Grol3teil der Energie, die unsere Zellen bendtigen. Fehler in der bedingten mitochondrialen
mitochondrialen DNA kénnen zu einem Mangel an Energie und in ~ Erkrankung.”

der Folge dazu fiihren, dass Muskeln und Organe nicht mehr Die Héufigkeit von TK2d selbst
richtig funktionieren.*s¢ wird noch untersucht.

ZUNEHMENDE VERSCHLECHTERUNG DER SYMPTOME

Die Symptome von TK2d kénnen Nervensystem
unterschiedlich sein und verschiedene _ Fatigue-Syndrom
Bereiche des Korpers betreffen.’23 Verzogerte Entwicklung/

Verpasste Entwicklungsschritte
(ilingere Patient:innen)

Muskeln

Muskelschwéche

Geringe Muskelspannung Augen
Schwierigkeiten beim Laufen, Héngende Augenlider
Sprechen (d. h. Ptose)
Lunge Gastrointestinal
Schwierigkeiten beim Atmen Schluckschwierigkeiten

BETRIFFT ALLE ALTERSGRUPPEN: Symptome kénnen langsam oder
schnell fortschreiten.’?

FRUH EINSETZEND: SPATER EINSETZEND:
OFT SCHWERWIEGENDER OFT WENIGER SCHWERWIEGEND

Normale Bei Babys/Kindern Bei Heranwachsenden  Einsetzen bei
Entwicklung einsetzend einsetzend Erwachsenen



BEHANDLUNG y it sind keine behdrdlich zugelassenen

igbar.®

Patient:innen brauchen
medizinische Geréte und Ziel ist es,

Therapien: *3# die bestmdgliche
o Atemunterstiitzung Lebensqualitat zu

e Ernéhrungssonden erreichen.
e Rollstiihle

e Respiratorische Physiotherapie
e Physiotherapie/Rehabilitation

Patient:innen benétigen
eine unterstiitzende
Versorgung durch ein

Patient:innen kénnen multidisziplindres Team
Nahrungsergénzungsmittel

(,Mito-Cocktail”) nehmen, um
die Symptombehandlung zu

unterstiitzen.®

verschiedener

Fachrichtungen: 7

* Neurolog:innen

* Pneumolog:innen

* Stoffwechselspezialist:innen
* Gastroenterolog:innen

* Physiotherapeut:innen

e Sprachtherapeut:innen

* Klinische Genetiker:innen

* Genetikberater:innen

iy,
O

Nur ein Gentest kann eine TK2d-Diagnose
bestétigen

Eine frilhzeitige genaue Diagnostik hilft, Patient:innen zu erkennen und
ihnen schneller unterstiitzende Versorgung zukommen zu lassen und
sie in klinische Studien aufzunehmen.”23

Da TK2d anderen Erkrankungen (z. B. Muskeldystrophie, Pompe-Krankheit, spinale
Muskelatrophie, mtDNA-Depletionssyndrom und anderen) Ghnelt, wird ein Gentest zur
Bestétigung einer Diagnose gebraucht.”

Unser Engagement

Wir bei UCB sind mit unserer Arbeit stolzer Partner von Arzt:innen und
der Patient:innen-Community.

Gemeinsam kdnnen wir Patient:innen, die von seltenen
Erkrankungen betroffen sind, und deren Familien Hoffnung und
Unterstlitzung bieten.
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