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Wissenswertes (iber CAPS

In der vorliegenden Broschiire erfahren Sie alles Wissenswerte iiber die Krankheit CAPS: Wofiir die Abkiirzung steht,
wer an CAPS erkranken kann, wodurch CAPS verursacht wird, welche Symptome mit CAPS einhergehen und welche
Behandlungsmdglichkeiten es gibt.

Wenn Sie glauben, dass Sie selbst oder ein Familienmitglied an CAPS erkrankt sein kénnte(n), beantworten Sie bitte
die folgenden Fragen in Vorbereitung auf das Gesprach mit lhrem Arzt:

Leiden Sie haufig an Hautausschlag, Fieber oder Kopfschmerzen?

Reagieren Sie stark auf Kalte?

Fuhlen Sie sich standig, als hatten Sie Grippe?

Haben Sie durchgehend Schmerzen im gesamten Kérper?

Hatten Sie die gleichen Schmerzen schon als Kind?

Scheinen die Schmerzen schlimmer zu werden?

Gibt es in Ihrer Familie jemanden, der an &hnlichen Symptomen leidet oder gelitten hat?
Gibt es in Ihrer Familie jemanden, der an CAPS leidet?

YYYYYYYVYY

Bitte nehmen Sie diese Broschiire mit, wenn Sie Ihren Arzt aufsuchen. Sie dient Ihnen als Geddchtnissttitze fiir Ihr Gesprach.

Sie sollten sich unbedingt an Ihren Arzt wenden, um abzuklaren, ob Sie an CAPS leiden. Der Arzt kann Ihnen Medikamente
verordnen, die Ihre Symptome lindern oder in manchen Fallen sogar verschwinden lassen.
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Was ist CAPS?

Die Abkirzung CAPS steht fiir Cryopyrin-assoziierte
periodische Syndrome. Mit dieser Bezeichnung werden
drei unterschiedliche Erkrankungen zusammengefasst.



Die drei CAPS-Erkrankungen:

> FCAS

> MWS

> NOMID/CINCA

Familial Cold Autoinflammatory Syndrome,
(Familidres kalteinduziertes autoinflammatorisches Syndrom/
Familidare Kalteurtikaria (FCU))

Muckle-Wells-Syndrom

Neonatal-Onset Multisystem Inflammatory Disease/

Chronic Infantile Neurological Cutaneous Articular Syndrome,
(multisystemische entziindliche Erkrankung mit Beginn im Neugeborenenalter/
chronisches infantiles neuro-dermo-artikulares Syndrom)
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Mit der Abkiirzung CAPS werden mehrere seltene
entziindliche Krankheiten zusammengefasst.
Weltweit sind etwa 1000 Falle von CAPS bekannt,?
obwohl mdglicherweise (iber 5500 Personen an CAPS
leiden, ohne dass die Krankheit bisher diagnostiziert
wurde.? In Deutschland leiden circa 80— 160 Patienten
an einem der CAP-Syndrome.



Die Symptomatik aller drei CAPS-Arten wird durch eine Reaktion
des Korpers auf Entziindungen verursacht,* die sich in der Regel
in Form von Schmerzen und Schwellungen dulRern.

An CAPS erkrankte Personen wissen eventuell nicht, dass sie an dieser Krankheit leiden,*
aber die bestehenden Symptome weisen auf jeden Fall darauf hin, dass etwas nicht stimmt.

Wenn Sie nach dem Lesen dieser Broschiire glauben, dass Sie an CAPS leiden
konnten, wenden Sie sich bitte an lhren Arzt.

Falls der Arzt CAPS diagnostiziert, verordnet er eine medikament6se Behandlung der
Entziindungen und der daraus resultierenden Symptomatik.

Auf Seite 24 werden verschiedene Begriffe erldutert, die in der Broschiire verwendet werden.
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Wissenswertes
Uber FCAS

FCAS ist die Abkiirzung fiir den englischen Begriff Familial Cold Autoinflammatory Syndrome
(Familidres kalteinduziertes autoinflammatorisches Syndrom).

Weitere Bezeichnungen sind FCAIS oder FCU (Familial Cold Urticaria, d. h. familidre Kalteurtikaria).

Die Symptomatik bei FCAS ist weniger schwer als die der anderen beiden CAPS-Arten,*
obwohl auch FCAS zu einer erheblichen Einschrankung der alltdglichen Aktivitdten fiihren kann.®

> Immer wieder auftretender Hautausschlag® > Kopfschmerzen*
(oft durch Kalte)

> Schuttelfrost*

> Fieber*

> Schmerzende oder ger6tete Augen®

> Schwéchegefiihl oder Miidigkeit *

> Muskelschmerzen*
> (Gelenkschmerzen*



Wichtige Informationen

> Menschen mit FCAS leiden in der Regel von Geburt an unter den Symptomen der Krank-
heit. In manchen Fallen entwickeln sich Symptome auch erst im Laufe der Kindheit.*

> FCAS-Symptome kdnnen auftreten, nachdem sich die betroffene Person in der
Kalte aufgehalten hat,* zum Beispiel in einem klimatisierten Raum, aber auch nach
dem Verzehr von kaltem Essen oder nach Schwimmen /Duschen in kaltem Wasser.

> Der Hautausschlag tritt tiblicherweise ein bis zwei Stunden nach dem Kéltekontakt
in Erscheinung. Weitere Symptome treten vier bis sechs Stunden spater auf.’

> FCAS-Patienten kdnnen einige Tage symptomfrei sein, anschliefend treten
die Beschwerden jedoch immer wieder auf und kdnnen sich im Tagesverlauf
verschlimmern. Die meisten Symptome dauern etwa 24 Stunden an; sie kénnen
aber auch langer andauern.*

> Manche Patienten wissen nicht, dass Sie an FCAS leiden.* Wenn Sie glauben,
dass Sie an dieser Krankheit leiden, suchen Sie bitte lhren Arzt auf.

DY - o
Hautausschlag bei FCAS

> Esist wichtig, dass die Krankheit diagnostiziert und behandelt wird. Die Symptome
kdnnen gelindert werden und in manchen Fallen sogar vollstandig verschwinden.
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Auswirkungen von FCAS auf die Lebensqualitat

Die meisten Personen, die an FCAS leiden, wissen, dass mit ihnen etwas nicht stimmt.

Die Beschwerden weisen eindeutig darauf hin, dass sie einen Arzt aufsuchen miissen,
um abzukldren, wie es um ihre Gesundheit steht.

FCAS-Symptome kdénnen zu erheblichen Beeintrachtigungen alltéaglicher
Aktivitaten flihren. Eine Umfrage, an der 30 FCAS-Patienten teilnahmen,
zeigt die Auswirkungen der unbehandelten Krankheit auf den Alltag.®



Ergebnisse der Umfrage:®

> Fast alle FCAS-Patienten konnten sich
kaum noch im Freien aufhalten.

> Viele FCAS-Patienten mussten Aktivititen 83 % _

95 %

mit Freunden und Familie absagen.

> \/iele FCAS-Patienten, die noch arbeiten konnten, 78 %
hatten Schwierigkeiten bei der Ausiibung ihres Berufs.

> Mebhr als ein Drittel der an FCAS Erkrankten 37 %
mussten ihre Arbeit aufgeben.
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FCAS-Symptome konnen das alltdgliche Leben stark beeintrachtigen. Es stehen jedoch Behandlungsmdglichkeiten
zur Verfligung, um die Symptome zu lindern und in manchen Féllen sogar vollsténdig verschwinden zu lassen.

Einige dieser Behandlungsméglichkeiten finden Sie auf Seite 20. 1011



Wissenswertes ber das
Muckle-Wells-Syndrom

Das Muckle-Wells-Syndrom wurde erstmals in den frihen sechziger Jahren von den beiden
Arzten Thomas James Muckle und Michael Vernon Wells bei einer erkrankten Familie festgestellt.?
Inzwischen ist sehr viel mehr iiber das MWS bekannt.

Die MWS-Symptome ahneln denjenigen bei FCAS. Sie treten jedoch haufiger auf und kdnnen
langer andauern.* Die hervorgehobenen Beschwerden sind zusétzliche Symptome, die nur bei
MWS-Patienten auftreten.

> Immer wieder auftretender Hautausschlag* > Kopfschmerzen*
Fieber* > Schittelfrost*
Schwéchegefiihl oder Miidigkeit* > Schmerzende oder gerdtete Augen®
Gelenkschmerzen* > Muskelschmerzen*
Starke Proteinablagerungen > Allméhlicher Horverlust*

in den Nieren®



Wichtige Informationen

> Ahnlich wie bei FCAS leiden die meisten Menschen mit MWS von Geburt an
unter den entsprechenden Beschwerden. Zuweilen bilden sich Symptome auch
erst im Verlauf der Kindheit heraus.*

> MWS-Symptome treten haufig ohne ersichtlichen Ausldser auf. Nur wenige konkrete
Umgebungsbedingungen wurden bisher ausgemacht, die MWS-Symptome ausldsen
oder verschlimmern kénnen, hierzu gehdren z. B. Kélte, Stress oder Miidigkeit.

> MWS-Patienten kénnen einige Tage lang beschwerdefrei sein; anschlielfend
treten die Symptome aber immer wieder auf. Die Beschwerden kénnen zu
einem beliebigen Zeitpunkt nach dem ausldsenden Faktor in Erscheinung treten.
Die meisten Symptome dauern ein bis zwei Tage an, manche kdnnen aber auch
tiber langere Zeit anhalten.*

> Nicht alle Erkrankten wissen, dass sie an MWS leiden.* Die Symptome weisen
jedoch darauf hin, dass etwas nicht stimmt. Wenn Sie glauben, dass Sie an
MWS leiden, suchen Sie bitte lhren Arzt auf.

> Esist wichtig, dass die Krankheit diagnostiziert und behandelt wird. Die Symptome
kdnnen gelindert werden und in manchen Féllen sogar vollstandig verschwinden.




Wissenswertes
iber NOMID

NOMID ist die Abkiirzung fiir die englische Bezeichnung
Neonatal-Onset Multisystem Inflammatory Disease
(multisystemische entziindliche Erkrankung mit Beginn
im Neugeborenenalter).

NOMID wird auch als CINCA (Chronic Infantile
Neurological Cutaneous Articular Syndrome, chronisches
infantiles neuro-dermo-artikuldres Syndrom) bezeichnet.

NOMID/CINCA ist die schwerwiegendste Form von
CAPS.* Die folgenden Symptome dhneln der MWS-
Symptomatik, liegen aber ohne Unterbrechung vor.*

Die hervorgehobenen Beschwerden sind zusétzliche
Symptome, die nur bei Patienten mit NOMID/CINCA
auftreten.

Y Y Y Y Y Y VY VY VY VY Y VYY

Immer wieder auftretender Hautausschlag*

Fieber*

Schwéchegefihl oder Miidigkeit*

Gelenkschmerzen*

Starke Proteinablagerungen in den Nieren®

Geschwollene Knie®

Kopfschmerzen*

Schittelfrost*

Schmerzende oder gerétete Augen®

Muskelschmerzen*

Allm&hlicher Horverlust*

Allmahlicher Verlust der Sehkraft*

Psychische Storungen*



Wichtige Informationen

> Beschwerden bei NOMID/CINCA bestehen fast immer von Geburt an.*
Die Diagnose kann meistens bereits beim Neugeborenen gestellt werden,
da die Beschwerden offensichtlicher sind als bei FCAS oder MWS.%10

> NOMID/CINCA geht haufig mit erheblichen Beeintréchtigungen einher’
und kann bei aushleibender Behandlung in einigen Fallen zum Tod fiihren."
Durch eine Behandlung kénnen die Beschwerden bis zu einem gewissen
Grad gelindert werden; eine Heilung ist jedoch in der Regel nicht méglich.*

> Fir Eltern von Kindern mit NOMID/CINCA ist deutlich erkennbar, wie sehr
ihr Kind leidet. Von Geburt an kdmpfen Eltern und Kinder laufend gegen eine
Verschlimmerung der Erkrankung.

> Fiir alle CAPS-Patienten, inshesondere fiir Patienten mit NOMID/CINCA, stehen

verschiedene Organisationen zur Verfligung, die Informationen und Hilfe anbieten.

Auf Seite 23 sind einige hilfreiche Internetseiten aufgefiihrt.

Knieschwellung bei
NOMID/CINCA




Warum habe ich noch
nie etwas von CAPS gehort?

CAPS ist eine seltene Krankheit." Weltweit sind weniger als 1000 Falle bekannt,2 obwoh|
mdglicherweise mehr als 5500 Menschen an CAPS leiden, ohne es zu wissen.’ Da CAPS so
selten ist, haben die meisten Arzte wahrscheinlich noch keinen CAPS-Patienten behandelt."

Leichtere Beschwerden, z. B. Kopfschmerzen oder Fieber, werden haufig auf andere Ursachen
zuriickgefiihrt. #¢ Da Arzte nicht taglich mit CAPS zu tun haben, kann es einige Zeit dauern, bis
die bestehenden Beschwerden mit CAPS in Verbindung gebracht werden.*

Patienten mit leichteren CAPS-Symptomen fiihren diese eventuell auf eine Grippe zuriick und
sehen keinen Grund, einen Arzt aufzusuchen.*

Bitte wenden Sie sich an lhren Arzt, wenn Sie glauben, an CAPS zu leiden.
Nehmen Sie die vorliegende Broschiire mit. So konnen Sie sich leichter daran
erinnern, iiber welche Symptome Sie sprechen michten.

Es ist wichtig, dass die Krankheit diagnostiziert und behandelt wird. Die Symptome kénnen
gelindert werden und in manchen Fallen sogar vollstandig verschwinden.



Wie erkrankt
man an CAPS?

CAPS wird in der Regel iiber die Gene von der Mutter
oder dem Vater an das Kind weitergegeben.*

Daher ist es wahrscheinlich, dass ein CAPS-Patient die
Krankheit von einem Elternteil geerbt hat.

Sollte jemand in Ihrer Familie an CAPS leiden, bedeutet
das nicht, dass Sie die Krankheit auch haben miissen.

In manchen Fallen tritt CAPS auch nur bei einem
Familienmitglied auf. In den meisten Fallen kann die
Krankheit jedoch in einer Familie iiber viele
Generationen hinweg zuriickverfolgt werden.®

Bitte wenden Sie sich an lhren Arzt, wenn ein
Familienmitglied von lhnen an CAPS leidet.




Wie erkenne ich,
ob ich CAPS habe?

Alle Symptome der drei CAPS-Typen kénnen sehr unangenehm und in schwerwiegenden
Fallen auch stark beeintrachtigend sein.*° Aber auch leichtere Symptome, die nicht durchgehend
vorhanden sind, sollten mit einem Arzt besprochen werden.

Bitte beantworten Sie die folgenden Fragen: nein

)

Leiden Sie hdufig an Hautausschlag, Fieber oder Kopfschmerzen?

Reagieren Sie stark auf Kalte?

Fiihlen Sie sich standig, als hatten Sie Grippe?

Haben Sie durchgehend Schmerzen im gesamten Korper?

Hatten Sie die gleichen Schmerzen schon als Kind?

Scheinen die Schmerzen schlimmer zu werden?

Gibt es in Ihrer Familie jemanden, der an dhnlichen Symptomen leidet oder gelitten hat?
Gibt es in lhrer Familie jemanden, der an CAPS leidet?

YYYYYYYY
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> Besprechen Sie lhre Antworten auf diese Fragen
mit lhrem Arzt. Informationen Gber Ihre Beschwerden
und Ihre Familiengeschichte helfen dem Arzt bei der
Diagnosestellung.

> Bitte nehmen Sie diese Broschiire mit, wenn Sie lhren
Arzt aufsuchen. Sie dient lhnen als Gedachtnisstiitze
flir Ihr Gespréch.

> Esist wichtig, dass die Krankheit diagnostiziert und
behandelt wird. Die Symptome kénnen gelindert
und in manchen Fallen sogar geheilt werden.

> Falls bei Ihnen CAPS diagnostiziert wird, kann lhnen
lhr Arzt eines der zur Verfligung stehenden Medika-
mente zur Behandlung der Beschwerden verordnen.

1819



Aktuelle
Behandlungsmdoglichkeiten

CAPS kann nicht geheilt werden, da es sich
um eine genetische Erkrankung handelt.
Allerdings sind durch erhebliche Fortschritte
im Verstandnis dieser Erkrankungen neue
Medikamente verfligbar, fiir die eine gute
Vertrédglichkeit und Wirksamkeit nachge-
wiesen wurde.

Wenn bei lhnen CAPS diagnostiziert wurde,
kdnnen Sie mdglicherweise mit einem
Medikament behandelt werden. Sprechen
Sie lhren Arzt auf die zugelassenen
Medikamente an.




Was kann ich
sonst noch tun?

Wenn Sie an FCAS, MWS oder NOMID/CINCA leiden, spricht der Arzt mit Ihnen wahrscheinlich auch Giber
die folgenden Malnahmen zur Linderung Ihrer Symptome:*

> Tragen Sie warme Kleidung und mehrere Schichten (ibereinander.
> Trinken Sie im Verlauf des Tages regelmdRig heiBe Getranke.
> Nehmen Sie warme Béder.

> Verzichten Sie auf sportliche Aktivitdten und andere korperlich
anstrengenden Tatigkeiten.

10 > Vermeiden Sie Tatigkeiten, bei denen Sie regelmalig unter Stress stehen.

In manchen schwerwiegenden Fallen sind diese MalRnahmen eventuell nicht hilfreich. CAPS-Patienten,
denen rasch kalt wird und deren Symptome sich dann verschlimmern, sollten in Erwdgung ziehen, zur Linderung
der Beschwerden an einen warmeren Ort umzuziehen.*
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Wo erfahre ich
mehr iber CAPS?

Verschiedene Selbsthilfegruppen
und Organisationen stellen auf
ihrer Internetseite Informationen iber
CAPS zur Verfiigung.

Sie wollen in erster Linie tiber CAPS
aufklaren und die Lebensqualitat von
CAPS-Patienten verbessern.




( ( A
Hier erhalten Sie weitere Informationen: oder (iber OR-Code
> CAPS-Netzwerk: http://www.capsnetzwerk.de
> ACHSE e.V. — Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen:

http://www.achse-online.de
> The Portal for Rare Diseases and Orphan Drugs: http://www.orpha.net
> EURORDIS: http://www.eurordis.org
> The NOMID Alliance: http://www.nomidalliance.net
> Leben mit AUTO INFLAMMATION: autoinflammation.de

\ 4 \ y

( N ( )
Hotline fiir medizinische Anfragen: E E

2
MCC (Medical Competence Center): 01802-23 23 00 =
0,06 € pro Anruf aus dem deutschen Festnetz; max. 0,42 € pro Minute aus dem deutschen Mobilfunknetz) E
\. 4\ y

Mdglicherweise stollen Sie im Internet auch auf weitere Seiten, die Unterstiitzung anbieten und CAPS-Patienten
ermdglichen, sich auszutauschen. Die Anweisungen lhres Arztes sollten Sie jedoch in jedem Fall befolgen.
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Antihistaminika:
Haufig eingesetzte Arzneimittel zur Behandlung von Allergien

Artikular:
Auf Gelenke in ihrem Kdrpers bezogen

Autoinflammatorisch:
Auf Entziindungen im Kérper bezogen, die nicht auf
Infektionen oder Verletzungen zurickzufiihren sind

Chronisch:
Dauerhaft bestehende oder wiederkehrende Symptome

Diagnose:
Bestatigung einer Erkrankung durch einen Arzt

Entziindung:

Natirliche kérpereigene Abwehr zum Schutz vor Infektionen
oder Verletzungen. CAPS-Patienten leiden an Entziindungs-
erscheinungen, die nicht auf Infektionen oder Verletzungen
zurtickzufiihren sind.

Wichtige Begritfe

Entziindungskrankheit:

Durch Entziindung verursachte Erkrankung. Bei CAPS handelt
es sich um eine besondere Art der Entziindungskrankheit,

die als autoinflammatorische Erkrankung bezeichnet wird.
Siehe auch Definition ,autoinflammatorisch”.

Gene:

Wenn eine Erkrankung genetisch (also durch Gene) weiter-
gegeben wird, bedeutet das, dass sie von Familienmitglie-
dern/Verwandten vererbt werden kann. Wenn beide Eltern
z. B. braune Haare haben, ist es wahrscheinlich, dass deren
Kind ebenfalls braune Haare haben wird. Das Gleiche gilt
fir CAPS: Leidet ein Elternteil an CAPS, ist eine CAPS-
Erkrankung des Kindes gut maglich.

Immunosuppressiva/lmmunomodulatoren:
Haufig zur Entziindungshemmung eingesetzte Medikamente

Infantil:
Auf Kinder im Sauglingsalter bezogen
(in der Regel bis zum Alter von ca. einem Jahr)



Klinische Studien:
Priifung auf z.B. Wirksamkeit von Medikamenten am
Patienten/Probanden

Kutan:
Auf die Haut bezogen

Neonatal:
Auf das Neugeborene bezogen

Neurologisch:
Auf das Gehirn, das Riickenmark und das Nervensystem
des Kérpers bezogen

Orphan-Arzneimittel:
Medikament zur Behandlung einer seltenen Erkrankung

Placebo:

Scheinmedikament (ohne Wirkstoff), das einem Teil der Patienten
in einer klinischen Studie anstelle eines echten Medikaments
gegeben wird

Proteinablagerungen:

Proteine sind Bausteine, die im gesamten Korper bendtigt werden.
Sie sind ein wichtiger Bestandteil der Zellen, die fir die kérpereigene
Abwehr zustandig sind. In der Niere sind in der Regel kaum Protein-
ablagerungen vorhanden. Starke Proteinablagerungen in der Niere
kénnen ein Anzeichen fir eine Infektion sein und sollten umgehend
von einem Arzt behandelt werden.

Steroide:
Haufig eingesetzte Arzneimittel zur Behandlung von Hautreizungen
bis hin zu Gelenkschmerzen

Symptome:
Beschwerden, die bei einer bestimmten Krankheit auftreten

Syndrom:
Gleichzeitiges Vorliegen verschiedener Symptome, die typisch
flir eine bestimmte Krankheit sind

Urtikaria:
Entziindlicher Hautausschlag
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