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Serie Vorstellung unseres wissenschaftlichen Beirats
Im Gesprach mit Herrn Prof. Dr. med. Stephan Ehl

wissenschaftl. Dir. Centrum fir Chronische Immundefizienz (CCI) Freiburg.
Die Fragen stellte Susanne Adolphi

Herr Prof. Dr. med. Stephan Ehl wurde 1964 gebo-
ren. Er ist verheiratet und hat vier Kinder.

Nach der Schulzeit in Bad Mergentheim, Tutzing,
Oldenburg und Norfolk, VA., USA und dem Wehr-
dienst als Reserveoffizieranwarter folgte 1985-91
das Medizinstudium in Aachen, Erlangen und Min-
chen. Sein Praktisches Jahr absolvierte Herr Ehl an
der Duke University, USA sowie am Guy”s Hospital
in London und legte 1992 das Medizinische Staats-
examen an der LMU Minchen ab.

Es folgte 1993-94 die Zeit als Arzt im Praktikum an
der Universitats-Kinderklinik ~ Ulm,  Abteilung
Neonatologie und Intensivmedizin (Prof. F. Pohlandt). 1994-95 absolvierte er den
Postgraduierten-Kurs fur Experimentelle Medizin und Biologie an der Universitat
Zirich und war anschlieBend Postdoktorand am Institut fiir Experimentelle Immu-
nologie der Universitat Zirich (Prof. R. Zinkernagel). 1998 bis 2002 arbeitete
Herr Ehl als Assistenzarzt an der Universitats-Kinderklinik Freiburg (Prof. M.
Brandis). 2001 legte er den Facharzt Padiatrie ab und wurde 2002 Oberarzt am
ZKJ Freiburg, Allgemeinpadiatrie. Es folgte 2003 die Habilitation in der Padiatrie.
Seit 2008 ist Herr Prof. Ehl wissenschaftlicher Direktor des Zentrums fiir Chro-
nische Immundefizienz (CCI) in Freiburg.

Herr Prof. Ehl ist Mitglied des wissenschaftlichen Beirats von KiDS-22q1l e.V.
und tritt im November 2008 die Nachfolge von Herrn Prof. Behloradsky als Leiter
unseres Kompetenzzentrums Immunologie an.

Sehr geehrter Herr Prof. Ehl, wann und wie sind Sie auf das 22ql11-
Deletions-Syndrom gestoRen, welche Erfahrungen haben Sie bisher damit ge-
macht?

Bereits in meiner Zeit als Assistenzarzt in Freiburg begegneten mir die ersten
Patienten mit dem Deletionssyndrom 22q11. Ich war beeindruckt von der Komple-
xitat des Krankheitsbildes und interessierte mich speziell fir die immunologi-
schen Folgen der Deletion.
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Welche Maoglichkeiten gibt es in Ihrem Fachgebiet, die Patienten zu unter-
stiitzen?

In der Immunologie kénnen wir nach Vorliegen der genetischen Diagnose abkléren,
ob ein Immundefekt vorliegt. Dieser kann sich einerseits in einer erhdhten
Infektanfalligkeit &ulern, andererseits auch in einer Dysregulation des Immun-
systems (z.B. Autoimmunerkrankungen). Wir testen, wie stark das Immunsystem
durch die fehlende Thymusentwicklung beeintrachtigt ist und kénnen dann Emp-
fehlungen fiir Impfpléne, Antibiotika-Prophylaxe und ahnliches geben.
Gliicklicherweise hat nur etwa 1% der mit DS 22qll Betroffenen einen schweren
Immundefekt, welcher nur durch Transplantation von Thymusgewebe behandelt
werden kann. Solche Eingriffe werden bisher nur in den USA und in London durch-
gefuhrt, ich selbst habe noch keinen dieser Patienten begleitet.

Allgemein lasst sich sagen, dass jedes Kind mit DS 22q11 geimpft werden kann und
sollte, lediglich bei den Lebendimpfungen kann es Einschrankungen geben.

Welche Forschungsthemen stellen Sie sich fir die Zukunft, die direkt oder
indirekt mit dem DS 2211 in Zusammenhang stehen?

An der Universitatsklinik in Freiburg wurde zum 1.11.2008 das neue Centrum fur
Chronische Immundefizienz - CCI eroffnet. Dieses beschéftigt sich mit allen Ar-
ten von Immundefekten, im Zentrum des Interesses stehen jedoch finf oder
sechs Ursachen, zu denen auch das DS 22ql1 gehort.

Zu den Forschungsthemen zahlt die bisher ungeléste Frage, welche Gene die Thy-
musentwicklung steuern, worin also die konkrete Ursache dafiir liegt, dass er
nicht entsteht. Die Grundlagenforschung dazu erfolgt anhand des Studiums der
Thymusentwicklung bei Fischen.

In einer klinischen Gruppe wird untersucht, weshalb das Immunsystem einerseits
durch den Mangel an T-Zellen zu schwach ist, andererseits aber liberreagiert in
Form von Autoimmunerkrankungen oder Lymphproliferation. Vor allem interessiert
uns die Frage, ob eine fehlgesteuerte Entwicklung von Abwehrzellen oder eine
schlechte Infektkontrolle die wesentliche Ursache fiir eine Uberreaktion des
Immunsystems ist.

SchilieBlich sind wir auf der Suche nach einfachen diagnostischen Markern fiir die
Thymusfunktion, welche einfacher funktionieren als die Bestimmung der T-Zellen.

An dieser Stelle mdchte ich auch meine Kollegin Frau Dr. Ilka Schulze vorstellen,
welche die Arbeitsgruppe, welche sich speziell mit dem DS 22q11 beschéaftigt, lei-
ten wird:

Frau Dr. Schulze absolvierte ihre Zeit als Arztin im Praktikum 1998/99 am Insti-
tut fiir Humangenetik der Humboldt-Universitéat Berlin und wechselte dann an die
Klinik fiir Padiatrie der Charité mit dem Schwerpunkt Pneumologie/Immunologie.
Von 2000 bis 2007 arbeitete sie im Immundefektzentrum der Charité und er-
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langte in dieser Zeit die Anerkennung zur Fachérztin fir
Kinder- und Jugendmedizin sowie als Neugeborenen Not-
arztin und Fachéarztin fir Allergologie. Seit 2007 ist sie
wissenschaftliche Mitarbeiterin am Zentrum fir Kinder-
heilkunde und Jugendmedizin des Universitatsklinikums
Freiburg und seit November 2008 Fachéarztin im Bereich
Padiatrische Immunologie am CCI.

(Frau Dr. Schulze hielt auf unserer zweiten Regionalver-
anstaltung in Berlin 2005 einen Vortrag zum Thema Im-
munologische Probleme bei DS 22q11 - Anm. d. Red.).

Welche Motive und Ziele haben Sie als Mitglied des medizinischen Beirates?
Vor allem méchte ich einen Beitrag gegen die Unsicherheit leisten, welche zur Rol-
le des Immunsystems bei DS 22ql1 bei Eltern und Arzten besteht. Dies will ich
sowohl durch Vergffentlichungen als auch durch den Austausch innerhalb des me-
dizinischen Beirats erreichen. Darliber hinaus bietet das Kompetenzzentrum Im-
munologie sowohl Konsultationsméglichkeiten fiir Arzte als auch die Diagnose fiir
Betroffene an. Alle interessierten Familien kénnen sich bei uns vorstellen und be-
raten lassen, dafiir geniigt eine normale Uberweisung.

Konnen Sie selbst vom Kontakt zu unserem Verein profitieren?

Im Rahmen der Forschungsprojekte werden wir auf die Patienten zukommen, ge-
plant ist neben einer Fragebogenaktion auch eine Reihenuntersuchung von Blut-
proben.

Welche Tipps oder Wiinsche méchten Sie unserem Verein oder unseren Fami-
lien mit auf den Weg geben?

Vor allem méchte ich den Verein KiDS-22q11 e.V. zu seinem Engagement begliick-
winschen, dies ist begrifenswert und meiner Meinung nach wegen der Komplexitét
der Erkrankung auch sehr wichtig. Ihr Verein ist auf dem richtigen Weg, sowohl
mit der Zusammenarbeit mit dem medizinischen Beirat als auch mit der Ernennung
der Kompetenzzentren.

Sehr geehrter Herr Prof. Ehl, wir danken IThnen herzlich fir dieses Gesprach so-

wie fur lhr Engagement und wiinschen Ihnen mit dem neuen Immundefizienz-
Zentrum viel Erfolg.
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