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UNI-MED. Die beste Medizin.

In der Reihe UNI-MED SCIENCE werden aktuelle Forschungsergebnisse zur Diagnostik und Therapie
wichtiger Erkrankungen “state of the art” dargestellt. Die Publikationen zeichnen sich durch hochste wis-
senschaftliche Kompetenz und anspruchsvolle Prisentation aus. Die Autoren sind Meinungsbildner auf
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Vorwort

Esist schon einige Jahre her. Ich besuchte Sevilla und besichtigte im alten Stadtzentrum die prichtige Casa
de Pilatos aus dem 15. Jahrhundert. Das Gebdude vereint wunderbar maurische und spanische Kultur. Im
Innenhofist ein Januskopfzu finden. Die beiden Gesichter schauen neugierig, aber auch etwas dngstlich in
entgegengesetzte Richtungen. Unwillkiirlich fiel mir die Niemann-Pick-Erkrankung ein. Die Skulptur
scheint eine Person zu sein, doch die beiden Gesichter legen zwei differente Identititen zu Grunde. Auch
bei der Niemann-Pick-Erkrankung habe ich genau diese Assoziation. Wir miissen die Sphingomyelinase-
Defizienz Morbus Niemann-Pick Typ A & B von dem intrazelluldren Lipid-Transportdefekt Morbus Nie-
mann-Pick Typ C unterscheiden. Das Buch stellt diese beiden Entitéten als genetisch und molekularbiolo-
gisch unterschiedliche Erkrankungen dar. Im folgenden spreche ich folglich von zwei Erkrankungen. Dass
die Janusgesichter in gegensitzliche Richtungen schauen, ist ein vielsagendes Bild dafiir, dass die unter-
schiedliche Biologie der Erkrankungen auch verschiedene Therapieansitze erfordert. Wihrend die
Sphingomyelinase-Defizienz das Therapieprinzip Enzymersatz nahelegt, miissen bei Niemann-Pick Typ
C Therapieansitze erwogen werden, die die Substrate reduzieren.

Von Familien und Patienten sowie deren Arzten wurde vielfach die Bitte nach einer Aktualisierung und
einer 2. Auflage des Buches itber Morbus Niemann-Pick an mich herangetragen. Neue Erkenntnisse auf
dem Gebiet der Grundlagenforschung, besseres Verstindnis von klinischen Merkmalen, bessere Diagno-
semoglichkeiten, auch um einfacher zwischen Niemann-Pick Typ C und dem Sphingomyelinase-Mangel
(Niemann-Pick Typ A & B) zu unterscheiden, und konkrete neue Therapieansitze sind weitere Argumen-
te, eine Neuauflage zu erstellen. Prof. Michael Beck und ich haben die bisherigen Kapitel tiberarbeitet und
aktualisiert. Auf Anregungen von Kollegen haben wir ein zusitzliches Kapitel ,,Diagnostik“ eingefiigt. Ge-
rade dieses Kapitel kann als schnelles Nachschlagewerk genutzt werden. Das Kapitel zeigt auf, welche kli-
nischen Symptome eine Verdachtsdiagnose erhirten und wie die Diagnose labormedizinisch gesichert
wird.

Besonders gewidmet ist diese 2. Auflage allen Patienten mit einer Niemann-Pick Krankheit und der riihri-
gen Niemann-Pick Selbsthilfegruppe e.V.

Die 2. Auflage konnte durch Unterstiitzung der Firma Gen-Orph realisiert werden. Herzlichen Dank!

Hochheim, im August 2021 Eugen Mengel
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