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Menschen mit Hdmophilie wissen, was es
bedeutet, wenn das Leben von nur einem Faktor
abhdngt. Doch ihre Lebenserwartung ist durch
weitreichende Forschung in Diagnose und
Therapie heute nahezu normal. Starke
Netzwerke geben den Betroffenen auferdem
die Unterstiitzung, die sie brauchen.
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SOZIALRECHTLICHE FRAGEN DIAGNOSE U];LD THERAPIE EILUNG Iﬁ_NAHER"ZUKUNFT?
Vorteile fiir Himophile durch Durch stete Forschung [ Mp ase 3 wird 2022 die
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Sascha Boga

Liebe Leserin, lieber Leser,

stellen Sie sich vor, Ihr Leben hinge von nur einem Faktor ab: dem Gerinnungsfaktor. So geht es
etwa 6.000 Menschen in Deutschland. Sie sind von Hamophilie betroffen, einer seltenen Erkran-
kung, die auch als Bluterkrankheit bekannt ist.

Betroffenen fehlt ein wichtiges korpereigenes Eiweif3, das Blutgefaf3e nach einer Verletzung
wieder verschliefit. Bei gesunden Menschen gerinnt das Blut. Es verklumpt und hilft so, die
Wunde zu heilen. Damit dieser Prozess funktioniert, miissen 13 unterschiedliche EiweifSe ihren
Dienst tun - die sogenannten Faktoren. Bei Menschen mit Hamophilie fehlt einer dieser Faktoren,
funktioniert nicht richtig oder ist nur in geringem Mafle vorhanden. Schuld ist ein verandertes
Gen auf dem X-Chromosom. Middchen kdnnen den Defekt mit dem zweiten X-Chromosom
ausgleichen. So kommt es auch, dass fast ausschliefllich Jungen und Mianner von der Krankheit
betroffen sind.

Was bedeutet es nun, wenn das Leben von nur einem Faktor abhéngt? Noch in den 1960er-Jahren
stand das Fehlen des Faktors fiir eine Lebenserwartung von gerade mal 30 Jahren.

Heute konnen Betroffene ein anndhernd normales Leben fithren mit der gleichen Lebenserwartung
wie Gesunde. Und auch davor zu verbluten, muss sich niemand mehr fiirchten. Grund dafiir sind
moderne Medikamente, die den fehlenden Gerinnungsfaktor ersetzen und so dafiir sorgen, dass
Einblutungen in die Gelenke nach Stéf3en oder Stiirzen schnell gestillt werden.

In dieser Ausgabe des Themenboten schauen wir nicht nur auf die gesundheitlichen Folgen einer
Héamophilie, sondern auch darauf, was die Erkrankung sozialrechtlich mit sich bringt. Wir sprechen
mit Experten tiber die Chancen und Hiirden der Gentherapie, dariiber was Selbsthilfe leisten kann
und wie ein gutes Netzwerk Betroffene stirkt. Apropos Netzwerk: Wer eine seltene Erkrankung hat,
braucht nicht nur Unterstiitzung von anderen Betroffenen und Experten, sondern auch von
Nachbarn, Erziehern, Freunden und Bekannten. Also von Menschen wie Thnen. Nehmen Sie also
Kontakt auf und bleiben Sie in Verbindung.

Herzlichst, Thr

5.8

Sascha Bogatzki
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Fehlender Faktor — aber ein
erfiilltes Leben

VON WIEBKE TOEBELMANN

Ob Sturz, Stof® oder Schramme: Schon kleine Verletzungen kénnen fiir Himophile gefdhrlich werden. Dank wirksamer
Therapien und einer guten Versorgungsinfrastruktur ist heute zum Gliick ein Leben ohne viele Einschrankungen moglich.

in aufgewecktes Baby, das scheinbar

kerngesund ist - nur zeigen sich auf
seiner Haut immer wieder dunkle Hima-
tome! Die besorgten Eltern lassen ihren
Kleinen beim Kinderarzt durchchecken.
Innere Verletzungen werden ausgeschlos-
sen, doch der Bluttest ergibt: Das Kind
hat eine Hiamophilie. So oder so dhnlich
stellen viele betroffene Eltern fest, dass ihr
Nachwuchs an einer Blutungserkrankung
leidet. Die Diagnose reif3t ihnen zunachst
einmal den Boden unter den Fiiflen weg.
Muss man sein Kind nun fiir immer wie
ein rohes Ei behandeln?

Hamophilie ist eine Krankheit des Erbguts

Zundchst zum Charakter dieser sel-
tenen Erkrankung: Bei einer Hamophi-
lie handelt es sich um eine Stérung der
Blutgerinnung. Verletzt sich ein gesunder
Mensch, so sorgt sein Korper dafiir, dass
das Blut gerinnt und die betroffenen Stel-
len in den Blutgeféfien wieder verschliefit
— die Wunde heilt. Ein Prozess, der Leben
rettet. Menschen mit Hamophilie fehlt
einer der 13 Gerinnungsfaktoren, die fiir
diesen Vorgang verantwortlich sind. Das
Blut gerinnt daher nicht oder nur sehr
langsam, sodass die Wunde einfach wei-
terblutet.

Doch Himophilie ist nicht gleich Ha-
mophilie, da nicht jedem Betroffenen der
gleiche Gerinnungsfaktor fehlt. Thnen
fehlt entweder der Faktor VIII (Himophi-

lie A) oder Faktor IX (Hdmophilie B). Die
Ursache ist auf einen Gendefekt zuriick-
zufithren, der zwar auch bei Frauen und
Midchen vorhanden sein kann, sich aber
als Krankheit ausschliefSlich bei Jungen
und Miénnern manifestiert. Der Grund:
Frauen verfiigen {iber zwei X-Chromoso-
men, wobei das zweite intakte X den Feh-
ler im mutierten Chromosom ausgleicht.

) Mithilfe der sogenannten
Faktor-Ersatz-Therapie lasst
sich, bei aller Vorsicht, ein
normales Leben fiihren.

Da Ménner ein X- und ein Y-Chromosom
besitzen, findet diese Korrektur nicht
statt. Die Folge ist eine Himophilie. Die
Krankheit wird in den meisten Fillen
von den Eltern vererbt, die - héaufig ohne
ihr eigenes Wissen — deren Konduktoren
sind. Einer von 10.000 Jungen wird mit
Hamophilie A und einer von 30.000 mit
Himophilie B geboren.

Faktor-Ersatz-Therapie und
Versorgungslandschaft

Ein geringer Stof3, eine leichte Verlet-
zung oder ein Schnitt mit dem Kiichen-
messer — all das sind also Griinde zur Sorge

fur Himophilie-Patienten. Je nach Auspra-
gung besteht die reelle Gefahr, zu verblu-
ten, denn die seltene Erkrankung ist nicht
heilbar. Mithilfe der sogenannten Faktor-
Ersatz-Therapie lasst sich jedoch, bei aller
Vorsicht, ein normales Leben fithren. Bei
dieser Dauerbehandlung wird Hamophi-
len der fehlende Faktor injiziert. Dadurch
sind sie geschiitzt, sollten sie sich verlet-
zen, und die Gerinnung funktioniert wie
bei jemandem ohne Hémophilie. Medi-
kation und Uberwachung erfolgen durch
Spezialisten. Diese sorgen dafiir, dass die
Medikamente der Betroffenen stets richtig
eingestellt sind und kennen alle Nuancen
der verschiedenen Krankheitsformen.
Tatsdchlich sind Menschen mit einer Blu-
tungserkrankung in Deutschland duf3erst
gut versorgt. Dafiir mafigeblich sind die
rund 90 Himophilie-Zentren.

Hilfe zur Selbsthilfe von zentraler Bedeutung

Neben der eigentlichen Behandlung
empfinden Menschen mit Himophilie den
Austausch mit anderen Betroffenen als un-
verzichtbar. Patienten- und Selbsthilfeor-
ganisationen sind bei seltenen Erkrankun-
gen heute enorm wichtige Anlaufstellen,
wenn es darum geht, Informationen zum
Bestreiten des Alltags zu erhalten. Patien-
ten werden gewissermaflen zu Experten
ihrer eigenen Erkrankungen, biindeln in
den Organisationen Erfahrungswerte und
konnen anderen beratend Beistand leisten.

Ein hamophiles Kind betrifft die ganze
Familie und dessen Umfeld, und die Un-
sicherheit ist grofs. Doch Eltern berich-
ten, dass sie es ja gar nicht anders kennen,
und so wird die Hdmophilie auch nicht
als Handicap verstanden, sondern als et-
was, was nun mal zu ihrem Kind gehort.
Eine Mutter berichtet: ,Als mein kleiner
Sohn richtig mobil wurde und begann zu
krabbeln und zu laufen, musste er einen
speziellen Helm aus weichem Material
tragen. Der blieb im Kindergarten aus Si-
cherheitsgriinden stédndig auf dem Kopf.
Sowohl die Erzieherinnen als auch die an-
deren Kinder empfanden das als ganz nor-
mal. In der Krippengruppe gab es auch ein
Kind, das schon mit einem Jahr eine Brille
tragen musste — und meines trug eben ei-
nen Helm!“ Kleine Jungen mit Hamophi-
lie sind genauso lebhaft wie ihre gesunden
Altersgenossen. Da muss beim Toben eben
etwas mehr auf das Kind geachtet werden
und beispielsweise bei den ersten Versu-
chen mit dem Fahrrad trigt es Ellenbo-
gen-, Handgelenk- und Knieschoner. Wo
sie die Grenzen der Fiirsorglichkeit ziehen
und wo das tobende Kind doch ein wenig
eingeschrankt werden muss, erlernen El-
tern zumeist von ganz allein.

Lebensqualitat hangt von Einstellung der
Medikamente ab

Bei allen Justierungen im Alltag hangt
die Lebensqualitit von Menschen mit
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Hamophilie entscheidend davon ab, wie
ihre Therapie eingestellt ist und wie gut
ihr Faktor-Praparat wirkt. Denn trotz der
Prophylaxe-Therapie kann es mitunter zu
Blutungen kommen. Besonders héufig lei-
den Hamophile an Gelenkbeschwerden,
vor allem in den Sprung-, den Knie- oder
Ellenbogengelenken. Schon durch Erschiit-
terungen oder Stof8e konnen namlich ge-
ringe innere Blutungen entstehen. Das Blut
muss abgebaut werden, und das dadurch
freigesetzte Eisen ruft Entziindungen her-
vor. Die Folgen sind Strukturverianderun-
gen an Gelenk und Knorpel. Letzterer sorgt
fur die Beweglichkeit und Geschmeidigkeit
des Gelenks. Ist der Knorpel geschadigt,
kann dies zu chronischem Gelenkver-
schleif3 (Arthropathie) fithren und somit zu
Schmerzen, Versteifung und eingeschrank-
ter Mobilitat. Das Problem: Eine einzige
Einblutung reicht schon, um ein Gelenk
permanent zu schidigen. Umso wichtiger,
stets flir optimalen Gerinnungsschutz zu
sorgen und den Faktor perfekt einzustel-
len. Da der gespritzte Gerinnungsfaktor
vom Koérper nach und nach abgebaut wird,
sollte der sogenannte Talspiegel — die nied-
rigste Faktorkonzentration - immer durch
Nachspritzen auf einem ausreichend hohen
Niveau gehalten werden. Die Gewissheit,
bestmoglich medikamentds eingestellt zu
sein, wirkt sich auch positiv auf das Lebens-
gefiihl der Patienten aus.

Gentherapie: Hoffnungsvoller Blick in die
Zukunft

Je nach Héamophilie-Form ist die
Faktor-Ersatz-Therapie ein mehr oder
weniger grofler Eingriff ins Leben der
Betroffenen. Patienten mit einer milden
Auspragung bekommen den fehlenden
Gerinnungsfaktor nur im Bedarfsfall
gespritzt, etwa zur Blutstillung, vor Ope-
rationen oder Zahnbehandlungen. Bei
schwerer Himophilie wird hingegen eine
vorbeugende Therapie durchgefiihrt,
wobei der Faktor alle paar Tage in die
Vene gespritzt wird. Betroffene konnen
dies nach einer Schulung auch selbst ler-
nen beziehungsweise Eltern eines betrof-
fenen Kindes konnen sie durchfiihren.

Eine Alternative, die manche Wissen-
schaftler bereits als ,Quantensprung”
bezeichnen, ist die Gentherapie. Sie
konnte irgendwann die ungeliebte Er-
satztherapie ablosen. Statt ein Leben
lang intravendse Injektionen oder Infu-
sionen zu brauchen, kdnnte eine einzige
Spritze durchschlagende Verbesserun-
gen bringen. Dabei wird das defekte Gen
buchstéblich korrigiert - und dauerhaft
erhohte Faktorenspiegel werden er-
reicht. Kann hier schon von einer poten-
ziellen Heilung der Himophilie gespro-
chen werden? Die Antwort darauf
konnte es laut Experten schon in weni-
gen Jahren geben. 7]
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WEITERE SELTENE
BLUTUNGSERKRANKUNGEN

* Bei der Erkrankung TTP (Thrombotisch-thrombozytopenische
Purpura) bilden sich im ganzen Korper kleine Blutgerinnsel.
Diese blockieren die Blutversorgung lebenswichtiger Organe
wie des Gehirns, des Herzens und der Nieren. Die Symptome
hangen davon ab, wo die Blutgerinnsel entstehen.

* Die Werlhof-Krankheit (Morbus Werlhof) — auch Immun-
thrombozytopenie oder kurz ITP genannt - ist eine Autoim-
munerkrankung, bei der die Betroffenen Antikdrper gegen
korpereigene Blutplattchen (Thrombozyten) bilden. Die mit
Antikdrpern beladenen Thrombozyten werden zu schnell in
der Milz abgebaut. Die Folge sind Blutungen.

* Das Von-Willebrand-Syndrom (VWS) ist eine angeborene
Blutgerinnungsstorung. Die Krankheit wurde 1926 erstmals
von Professor Erik Adolf von Willebrand beschrieben. Er unter-
suchte damals ein Madchen mit ungewdhnlich starker Blu-
tungsneigung, dessen vier Schwestern bereits im Kleinkindal-
ter verbluteten. Die Patientin selbst verstarb mit 14 Jahren an
ihrer vierten Regelblutung. Das VWS wird durch das Fehlen
oder eine zu geringe und fehlerhafte Bildung des sogenann-
ten Von-Willebrand-Faktors (VWF) verursacht.

CSL Behring
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App MyFlow Score
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9 von 10 Menschen mit
von-Willebrand-Syndrom (VWS)
wissen nichts von ihrer Erkrankung
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*www.wih.org/en/our-work-global/vwd-initiative-program

Ist deine Regelblutung normal?

Deine vVWS-Community auf Instagram
@ourmissingfactor

Mach den Selbsttest und finde Infos auf
netzwerk-von-willebrand.de

k VWS des von-Willebrand-Syndroms
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»,lch empfehle,
Tagebuch zu schreiben®

VON MAIKE DUGARO

Wenn die Diagnose Hamophilie lautet, kommen nicht nur gesundheitliche Fragen auf die
Betroffenen und ihre Angehdrigen zu — auch sozialrechtlich gibt es einiges zu bedenken.
Bjorn Drebing, ehemaliger Vorstand der Deutschen Hamophiliegesellschaft e. V., klart auf.

Hamophilie wird in den meisten Fallen un-
mittelbar nach der Geburt diagnostiziert. Fiir
die Eltern gilt es nicht nur diese Nachricht
zu verarbeiten - sie miissen sich auch mit
Antragen und Formularen beschaftigen.
Worum sollten sie sich zuerst kiimmern?

Ist die Haimophilie diagnostiziert, wird
Ihnen der Arzt raten, beim Versorgungs-
amt einen Schwerbehindertenausweis zu
beantragen. Das ist oft der erste Schritt.

Das ist fiir Eltern nach der Diagnosestellung
also der nachste Schock, den sie verarbei-
ten miissen.

Ja, niichtern betrachtet ist das so. Man
muss das aber historisch betrachten.
Die Regelungen stammen noch aus den
1960er-Jahren. Damals hatten Betroffene
eine Lebenserwartung von etwa 30 Jahren.
Heutzutage konnen Bluter mit den rich-

> Wirkt sich die Hamophilie
auf die berufliche Tatigkeit
aus, dann muss man das
angeben.

tigen Medikamenten und der richtigen
Therapie ein ganz normales Leben fithren.
Man konnte also auch sagen: Sie sind nicht
schwerbehindert im engeren Sinne.

Das sehen bestimmt nicht alle
Betroffenen so.

Das stimmt, aber wenn Sie es verglei-
chen mit Menschen, die sehbehindert sind
oder im Rollstuhl sitzen, die also wirklich
nur eingeschrankt am gesellschaftlichen
Leben teilhaben konnen, fithren Sie als
Hamophiler ein fast normales Leben. Die
Einstufung stammt aus einer Zeit, als es
keine Medikamente gab, diese Krankheit
zu behandeln und die Teilhabe in Beruf
und am gesellschaftlichen Leben sehr ein-
geschrankt war.

Bjorn Drebing, ehemaliger Vorstand der Deutschen Hamophiliegesellschaft e. V.

Welche Erleichterungen bringt der
Schwerbehindertenstatus?

Grundsitzlich gibt es verschiedene Ab-
stufungen je nach Schwere der Erkran-
kung. Das wird direkt nach der Geburt
festgestellt. Bei einer schweren Hamophilie
liegt der Grad der Behinderung bei 80 bis
100. Dafiir gibt es diverse Nachteilsaus-
gleiche und Schutzfunktionen. Einer der
bekanntesten Nachteilsausgleiche ist eine
Steuererméfligung. Um den Status festzu-
stellen, konsultiert das Versorgungsamt
den behandelnden Gerinnungsmediziner.

Nicht immer wird der Status richtig
festgestellt. Woran liegt das?

Oft ist es die Art der Dokumentation
und die Stellungnahme der Arzte. Ich
empfehle immer, Tagebuch zu schreiben,
bevor man zum Arzt geht und zu notieren,
wie stark die Einschrankungen im Alltag
sind. Aus dem Arztbrief muss das hervor-
gehen und auch die Restwertaktivitit des
Faktor VIII oder IX ohne Substitution. Die

Restwertaktivitat ist das Maf? aller Dinge.
Wenn da nur steht ,schwere Hamophi-
lie A reicht das nicht aus. Wichtig sind
auch die sogenannten Merkzeichen. Die
meisten hdmophilen Kleinkinder haben
das Merkzeichen H. Das steht fiir ,,hilflos*
und fithrt zu hohen Steuervergiinstigun-
gen. Wird das Kind sechs Jahre alt, wird
das Merkzeichen nochmals {iberpriift. Die
meisten Eltern mochten diesen Status na-
tiirlich gern behalten. Das Kind wird dann
nach Reife, Entwicklungsstand und Blu-
tungsneigung neu beurteilt.

Halten Sie diese Uberpriifung fiir sinnvoll?

Das Leben mit einem hamophilen Kind
ist eine grofle Herausforderung, aber hilf-
los im Sinne der Verordnung ist das Kind
nicht. Es kann sich in der Regel alleine an-
ziehen, waschen und zur Schule gehen. Ich
versuche den Eltern aber natiirlich zu hel-
fen, den Status zu behalten. Es gibt gesetz-
liche Vorgaben und die sollte man auch in
Anspruch nehmen.
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Konnen Eltern auch konkrete praktische
Hilfe beantragen?

Manche mdchten einen Integrations-
helfer fiir ihr Kind in der Kita beantragen.
Schwerbehinderten steht unter gewissen
Voraussetzungen in der Kita ein solcher
Helfer zu. In der Hédmophilie brauchen
sie das aber nicht. Und diese Erfahrung
machen die allermeisten Eltern auch. Und
dass der Integrationshelfer Stiirze verhin-
dert, die bei einem Hédmophilen zu Ein-
blutungen fiihren konnen, daran glaube
ich nicht. Oft wird so eine Kraft auch nur
fiir eine begrenzte Stundenzahl genehmigt
oder arbeitet dann de facto als zusitzlicher
Betreuer in der Kita.

Haben Sie die Erfahrung gemacht, dass
Eltern sich im eigenen Haushalt Hilfe holen?
Nein - und das ist auch nicht nétig.
Natiirlich ist der Aufwand mit einem ha-
mophilen Kind héher, weil man Medika-
mente spritzen muss. Das muss organisiert
werden, aber das bringt keinen erheblich
hoéheren Pflegeaufwand mit sich. Es gibt
auch Eltern, die einen Pflegegrad beantra-
gen mdchten. Das funktioniert aber in der
Regel nicht und ist auch nicht notwendig.
Viel wichtiger als ein Pflegegrad ist, dass in
Schule und Kita alle Bescheid wissen.

Nach der Kita folgt die Schule - kann ich
dort einen Nachteilsausgleich erhalten?

Bis auf den Sportunterricht gibt es ja
in keinem Fach einen wirklich ersichtli-
chen Nachteil. Dort ldsst sich sicher eine
Befreiung von bestimmten Sportarten
beantragen.

In Kita und Schule ist es wichtig, dass alle
iiber die Erkrankung informiert sind. Den
Arbeitgeber muss ich dagegen nicht
informieren. Oder sollte ich es in einer
Bewerbung erwdhnen?

Bei Behorden und staatlichen Insti-
tutionen sollten Sie das reinschreiben.
Die miissen Sie dann einladen. Wenn Sie
aber in einem Sektor arbeiten wollen, der
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sehr wettbewerbsgetrieben ist, ist es oft
nicht ratsam, das anzugeben. Wenn man
es reinschreibt, sollte man auch erkléren,
was das in der Praxis bedeutet. Denn es
gibt noch immer viele Vorurteile.

Kann es in einem bestehenden
Arbeitsverhaltnis sinnvoll sein, das
mitzuteilen?

Meistens passiert das erst, wenn die
Kiindigung auf dem Tisch liegt, denn
Schwerbehinderte genieflen ja einen er-
weiterten Kiindigungsschutz. Hier muss
also vorher das Integrationsamt der Kiin-
digung zustimmen. Ist man schwerbehin-
dert und es wirkt sich auf die berufliche
Tiatigkeit aus, dann muss man das ange-
ben. Als Bluter mit kaputten Kniegelen-
ken sollte man als Fliesenleger beispiels-
weise seinen Arbeitgeber informieren.

Wenn ich eine spontan erworbene
Hamophilie habe, muss ich eventuell
meinen Beruf aufgeben. Zahlt das
Arbeitsamt meine Umschulung?

Ja. Sollte es nicht dazu kommen, kon-
nen Sie sich an das Integrationsamt wen-
den. Im Zweifel kann man im selben
Unternehmen von einer korperlichen
Tatigkeit in einen Verwaltungsjob wech-

seln. Dabei kann auch das Integrations-
amt unterstiitzen.

Konnen Hamophile eine
Berufsunfahigkeitsversicherung
abschliefen?

Nein. Also rein rechtlich wahrschein-
lich schon. Es wire aber sehr teuer. Dazu
kommt, dass ein Vorfall, in den eine Blu-
tung involviert ist, kein Versicherungsfall
wire. Ich traue da Versicherungsunterneh-
men nicht. Mit Blut hat ja fast alles zu tun,
dakann ich als Versicherung auch fast alles
ablehnen.

Wer nicht als schwerbehindert eingestuft
wird, kann einen Antrag auf Gleichstellung
stellen. Welche Vorteile bringt das mit sich?
Als schwerbehindert gilt man ab einem
Grad der Behinderung von 50. Darunter
gilt man als behindert. Wer einen Behin-
derungsgrad von mindestens 30 hat, kann
Gleichstellung beantragen. Das kann sinn-
voll sein, wenn Sie bei der Arbeit eine be-
sondere Schutzfunktion benétigen. Den
Antrag stellen Sie beim Arbeitsamt. Wird
er bewilligt, erhalten Sie den erweiterten
Kiindigungsschutz. Den Zusatzurlaub von
funf Tagen, der Schwerbehinderten zu-
steht, gibt es fiir Gleichgestellte aber nicht.

Um die Versorgung Hamophiler zu
gewdhrleisten, ist die Wahl der richtigen
Krankenkasse wichtig. Wo liegen die
Unterschiede?

Die Kassen iibernehmen alle nétigen
Behandlungen. Aber die Kosten fiir die
Medikamente sind sehr hoch. Es kann
daher sinnvoll sein, sich nicht fiir eine
kleine Betriebskrankenkasse zu ent-
scheiden, in der nur wenige Versicherte
sind. Manchmal ist es auflerdem besser
gesetzlich als privat versichert zu sein.
Denn als privat Versicherte miissen Be-
troffene ihre Medikamente zunichst
selbst bezahlen. Und wenn es neue The-
rapien gibt, bekommen das nach meiner
Erfahrung die gesetzlich Versicherten
schneller. Insgesamt ist mein Eindruck
aber, dass jeder die Medikamente be-
kommt, die er haben méochte und alle
nétigen Behandlungen iibernommen
werden.

Wie verhdlt es sich mit den Zuzahlungen zu
den Medikamenten? Es gibt eine reduzierte
Belastungsgrenze bei den Zuzahlungen. Was
bedeutet das?

Fiir die Medikamente sind auch Zu-
zahlungen zu leisten. Diese betragen
in der Regel zehn Euro fiir 30 Packun-
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gen Faktor. Grundsitzlich muss jeder
gesetzlich Versicherte bis zu einem
Wert von zwei Prozent seiner Einnah-
men die Zuzahlungen selber tragen
und kann sich bei Uberschreiten dieser
Grenze bei der Krankenkasse von wei-
teren Zuzahlungen befreien lassen. Bei
chronisch kranken Patienten liegt diese
Grenze bei einem Prozent. Das nennt
man umgangssprachlich Chroniker-
Regelung.

Fiir viele Bluter verandert sich die Sicht auf
ihre Krankheit im Laufe der Zeit. Manche
machten den Status ,,schwerbehindert*
nicht mit sich in Verbindung bringen und
verzichten darauf. Ist das ratsam?

Heranwachsenden ist es wichtig, dass
sie ganz normal sind. Sie betrachten sich
nicht als hilflos oder schwerbehindert,
denn sie sind integriert. Sie wollen sich
nicht stindig mit ihrem Krankheitsbild
auseinandersetzen. Die finanziellen
Nachteilsausgleiche des Schwerbehin-
dertenstatus sollten sie aber nutzen,
denn sie stehen ihnen gesetzlich zu. Und
wenn ich jungen Menschen dann er-
zihle, wie sie die auch auf Reisen nutzen
konnen, betrachten viele das Thema
nochmal neu. {#

ADVERTORIAL

Richtung Zukunft

Wie wird die Berufung zum Beruf?
Unterstiitzung zur Wahl (d)eines Ausbildungsberufes

dmophilie und Beruf, das ist heute

kein Widerspruch mehr. Dennoch
dréngt sich zum Ende der Schulzeit eine
essenzielle Frage auf: Welchen Beruf
mochte ich ausiiben? Die medizinische
Versorgung fiir Menschen mit Himophi-
lie hat sich in den letzten Jahren deutlich
verbessert. Dadurch ist die personliche
Lebensgestaltung meist nicht mehr gravie-
rend durch die Erkrankung eingeschrankt
und ermoglicht ein weitestgehend norma-
les Leben.

Wenn schon vor Ende der Schulzeit klar
ist, dass zuerst eine Ausbildung im Vorder-
grund stehen soll, dann ist auch die Auswahl
fast uniiberblickbar - trotz Himophilie.

Warum ist es fiir Menschen mit Himo-
philie wichtig, ihren Alltag achtsam zu pla-
nen? Die Hiamophilie ist eine angeborene
Blutgerinnungsstorung. Betroffenen fehlt
es lebenslang an einem bestimmten Eiweif3
im Blut, das fiir die Blutstillung nétig ist.
Die Ursache dieser Erkrankung ist in den
Genen verankert und wird x-chromoso-
mal vererbt. Auch in Familien, bei denen
diese Erkrankung bisher nicht aufgetreten

ist, kann eine ,spontane Mutation auf-
treten. Durch die eingeschrankte Blutge-
rinnung ist nicht nur bei dufleren Verlet-
zungen grofite Vorsicht geboten, sondern
auch bei sogenannten inneren Einblu-
tungen. Betroffen sind vor allem Gelenke
und Muskeln, sowie die Unterhaut und
Schleimhaut.

Je nach Schweregrad der Héimophi-
lie oder anderen individuellen Faktoren
muss ein Beruf mit Bedacht ausgewahlt
werden. Insbesondere unter Beriicksich-
tigung moglicher Einschrankungen durch
das chronische Krankheitsbild sind einige
davon besser oder weniger gut geeignet.
Die Broschiire mochte einen Uberblick
tiber die Ausbildungsberufe und eine Be-
wertung hinsichtlich der Tauglichkeit fiir
Menschen mit Hdmophilie geben. Darin
eingeschlossen sind duale, also betriebli-
che Ausbildungen, sowie die der Berufs-
fachschulen mit einer Dauer von mehr
als einem Jahr. Erginzend wird Bezug zu
dem Schwerbehindertenausweis genom-
men. Ein Thema, welches gerade bei ei-
ner lebenslangen Erkrankung besprochen

werden muss. Abhingig
vom Schweregrad der
Himophilie gibt es un-

terschiedliche  Einstu-
fungen. Mit praktischen
Verlinkungen in der

Broschiire bleiben Le-
sende auf dem aktuellen
Stand und kénnen sich
informieren.

Auch wenn in dieser
Broschiire viele Infor-
mationen zu den Beru-
fen angeboten werden,
ersetzt die Broschiire natiirlich keine per-
sonliche und individuelle Berufsberatung.
Daneben konnen auch personliche Ge-
sprache mit vertrauten Personen beitragen,
einen Berufswunsch zu formen. Das Zitat
des Philosophen Aristoteles beschreibt in
einem einzigen Satz, wie man seine Beru-
fung finden soll: ,Wo die Bediirfnisse der
Welt mit deinen Talenten zusammentref-
fen, dort liegt deine Berufung.”

Viel Spafl und Freude bei dem Eintau-
chen in die Berufswelt!

LN

Finde den Baruf, dar zu dir pass

Ausbildungsberufe
& Hamophilie

Ausbildungsberufe & Hamophilie - die Broschiire hilft
bei der Wahl des passenden Berufes.

IE

2]

Hier geht es zur Broschiire: E '

meine-haemophilie.de
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Frith entdeckt, passgenau behandelt

VON JULIA BRANDT

Hamophilie ist zwar nicht heil-, aber gut therapierbar. Wie sie festgestellt wird und welche Therapieoptionen es gibt, erkldren
Dr. Cornelia Wermes, Kinderarztin und Himostaseologin am Hamophilie-Zentrum Hildesheim, und Dr. Dr. Christoph Konigs,
Kinderarzt und Hamostaseologe am Gerinnungszentrum Frankfurt.

Frau Dr. Wermes, wie wird eine Himophilie
diagnostiziert?

Um herauszufinden, ob eine Himophilie
vorliegt und welcher Art sie ist, wird in der
Regel zunichst eine Gerinnungsanalyse
gemacht. Eine Blutprobe gibt Aufschluss
auf den Gehalt an aktiven Gerinnungsfak-
toren. Ist die Aktivitit der Gerinnungsfak-
toren VIII oder IX verringert, erhértet sich
der Verdacht auf eine Hidmophilie A be-
ziehungsweise Hamophilie B. Ein weiterer
wichtiger Parameter ist die sogenannte ver-
langerte aktivierte partielle Thromboplas-
tinzeit (aPTT). Sie zeigt an, wie lange das
Blut braucht, um zu gerinnen.

Durch weiterfithrende genetische Un-
tersuchungen kann der zugrundeliegende

) Bei erblicher
Vorbelastung ist es maglich,
bereits Babys im Mutterleib
auf Hamophilie zu testen.

Gendefekt ermittelt werden, was fiir die Be-
ratung von Familienmitgliedern wichtig ist.
Auflerdem kann zum Beispiel das Risiko
einer Hemmbkorperbildung abgeschatzt
werden. Hemmbkorper sind Antikorper,
die gegen die Gerinnungsfaktoren arbeiten
und vor allem bei der Himophilie A haufig
als Therapiekomplikation auftreten.

Wann wird eine Hamophilie in der Regel
festgestellt?

Hamophilie ist eine genetisch bedingte
Erkrankung, sie besteht von Geburt an. Al-
lerdings gibt es bei ihr grundsétzlich zwei
Szenarien: Bei einem Teil der Patienten
ist bereits bekannt, dass sie ein erhohtes
Risiko fiir eine Hamophilie haben, zum
Beispiel da andere ménnliche Verwandte
in der miitterlichen Linie bereits an einer
Hamophilie erkrankt sind. Oder aber die
Hamophilie tritt als spontane Genmuta-
tion auf, ohne dass es innerhalb der Familie
Hamophilie-Patienten gibt.

Bei familidrer Belastung besteht die
Moglichkeit, bereits im Mutterleib fest-
zustellen, ob der Fétus Himophilie hat.
Im Rahmen der prénatalen Diagnostik
werden bestimmte Zellen der Plazenta,

Dr. Cornelia Wermes, Kinderarztin und
Hamostaseologin am Hamophilie-Zentrum Hildesheim

Dr. Dr. Christoph Kénigs, Kinderarzt und
Hamostaseologe am Gerinnungszentrum Frankfurt

die sogenannten Chorionzotten, dahin-
gehend untersucht, ob sie die Genveran-
derung aufweisen, die eine Hamophilie
A oder B verursacht. Dies geschieht bei
einer Fruchtwasseruntersuchung.  Oft
wird jedoch auf diese Art der Diagnostik
verzichtet, weil die Mutter — meist Tochter
oder Schwester eines Himophilen - die Er-
krankung bei ihrem Kind annehmen kann.
Nach der Geburt wird dann die Aktivitét
der Gerinnungsfaktoren anhand einer
Blutprobe aus der Nabelschnur bestimmt.

Dann gibt es noch das andere Szenario,
bei dem keine familidre Vorbelastung be-
steht und die Neugeborenen nicht unter-
sucht werden, weil ja noch niemand etwas
von der Erkrankung ahnt. Blutungen tre-
ten namlich in der Regel noch nicht direkt
nach der Geburt auf. In diesen Fillen fallen
die Kinder meist mit etwa sechs bis zwolf
Monaten durch blaue Flecken auf, die sie
sich beim Krabbeln oder Hochziehen und
Hinfallen zuziehen. Wenn dann die Ge-
rinnungsanalyse auffillig ist, geht es weiter
zum Spezialisten.

Hamophilie ist nicht gleich Hamophilie:
Welche verschiedenen Auspragungen
gibt es?

Die Hamophilie lasst sich in verschie-
dene Schweregrade unterteilen: milde,
mittelschwere und schwere Hémophilie.
Die Einteilung in die Schwergrade erfolgt
je nachdem, wie viel Restaktivitit des Ge-
rinnungsfaktors noch besteht und welche
Blutungsneigung daraus folgt. Gesunde
Menschen haben eine Faktorrestaktivitit

von 50 bis 150 Prozent. Bei einer Restakti-
vitdt zwischen 40 und fiinf Prozent spricht
man von einer milden Hiamophilie. Men-
schen mit milder Hamophilie merken
oft gar nichts von ihrer Krankheit. Nur
gelegentlich kommt es zu Einblutungen
in Muskeln oder Gelenke. Aber auch hier
kénnen - wie bei allen Schweregraden -
etwa nach Verletzungen oder Operationen
lebensbedrohliche Blutungen entstehen.
Menschen mit einer mittelschweren
Hamophilie haben eine Restaktivitdt von
einem bis fiinf Prozent. Unbehandelt blu-
ten sie hdufig zum Beispiel nach einem
Sturz oder Stofi. Gelenkblutungen und
-schadigungen kommen seltener vor als
bei Menschen mit einer schweren Hamo-
philie. Von dieser sprechen Arzte bei einer
Faktorrestaktivitit von weniger als einem
Prozent. Bei den betroffenen Patienten
kommt es héufig zu spontanen Blutungen
in Muskeln, Weichteilen und Gelenken.
Das fithrt zu chronischen Gelenkschdden.
Die Einteilung der Schweregrade geht
von Himophilen aus, die nicht behandelt
werden. Mittlerweile haben wir gliickli-
cherweise eine Reihe von Therapiemog-
lichkeiten, durch die wir viele Folgen der
Erkrankung abwenden konnen.

Herr Dr. Konigs, welche Therapieansatze
gibt es, um Hamophilie zu behandeln?

Die Behandlung von Hidmophilie setzt
darauf, Blutungen so gut es geht zu ver-
meiden und eine moglichst normale Ge-
rinnungssituation herzustellen. Hierfiir
gibt es zwei Therapieoptionen: zum einen
die Faktortherapie, bei der dem Korper

der jeweils fehlende Gerinnungsfaktor
zugefiihrt wird. Auflerdem gibt es eine
nicht-faktorbasierte Therapiemethode fiir
Patienten mit Hamophilie A, bei der ein
Antikérper die Gerinnungsfunktion von
Faktor VIII ersetzt. Die Therapie entwi-
ckelt sich rasant: neue Konzentrate, Kon-
zepte und die Gentherapie sind aktuell in
Entwicklung.

Welches Therapiekonzept ist fiir welchen
Schweregrad der Haimophilie das richtige?
Bei einer schweren Hamophilie A oder
B gehort die Prophylaxe-Therapie zum
Standard. Hierbei bekommen die Pati-
enten in regelmifligen Abstinden ein
Préparat gespritzt, um Blutungen und

)) Die Therapie von
Hamophilie istim
Hochstmaf3
individualisiert.

insbesondere lebensbedrohliche und
Gelenkblutungen zu vermeiden. Zuneh-
mend werden auch Menschen mit einer
mittelschweren Hdmophilie prophylak-
tisch behandelt - in Abhangigkeit von
der Blutungsneigung und basierend auf
neueren Empfehlungen.

Bei einer mild ausgepragten Hamo-
philie wird in der Regel das Faktorprapa-
ratim Rahmen einer Bedarfsbehandlung
vor Operationen oder zahnirztlichen
Eingriffen sowie als Notfallmedikament
bei einer Blutung verabreicht.

Welche weiteren Faktoren beeinflussen die
Therapie?

Die Therapie von Menschen mit Hi-
mophilie ist im Héchstmaf$ individua-
lisiert. Das betrifft sowohl die Art des
Medikaments, die Dosierung, die be-
gleitenden Therapiemafinahmen, aber
auch das Intervall und den Zeitpunkt,
zu dem das Medikament gespritzt wird.
Eine Faktortherapie sollte entsprechend
unter anderem das Blutungsmuster und
eventuelle Gelenkschaden berticksich-
tigen und auch zeitlich auf kérperliche
Aktivititen abgestimmt sein. [
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Bewegt verbessert:
Was Physiotherapie bewirkt
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VON JULIA BRANDT

Die Hamopbhilie belastet die Funktion und Beweglichkeit der Gelenke. Und das bereits von Kindesbeinen an. Durch die
Aktualisierung der Heilmittel-Richtlinie der Gesetzlichen Krankenversicherung kénnen Arzte Himophilie-Patienten nun leichter
Physiotherapie verordnen. Wie sie die Lebensqualitat der Betroffenen verbessert, erklart Himostaseologe Dr. Giinter Auerswald

im Interview.

Dr. Giinter Auerswald, Hamostaseologe

Herr Dr. Auerswald, seit Januar 2021 wurde
die Heilmittel-Richtlinie der GKV aktuali-
siert, der Heilmittelkatalog erganzt. Was
bedeutet das fiir die Therapie von Menschen
mit Hamophilie?

Die Novellierung der Heilmittel-Richt-
linie erméglicht es Arzten, Himophilie-
Patienten nun auch langfristig Physiothe-
rapie zu verordnen, und zwar fir einen
Zeitraum von bis zu einem Jahr. Fiir die
Patienten hat das den Vorteil, dass sie von
einer niederschwelligen, dauerhaften, re-
gelmafig stattfindenden Physiotherapie
profitieren. Und es ist eine Erleichterung,
sich nicht alle paar Wochen auf den Weg
ins Gerinnungszentrum machen zu miis-
sen, um eine neue Verordnung zu erhalten.

Auch bei den Arzten werden dadurch
hoffentlich Hemmnisse abgebaut, Men-
schen mit Hiamophilie Physiotherapie zu
verschreiben. Denn ich vermute, dass viele
Arzte nicht so umfangreich Physiothera-
pie verordnen, wie sie es eigentlich gerne
wollten. Fiir sie spielt das auch wirtschaft-
lich eine Rolle, da das Budget fiir die Ver-
ordnung von Heilmitteln insbesondere bei
Kinderirzten schnell erschopft ist.

Warum ist es wichtig, moglichst friih mit der
Physiotherapie zu starten?

Bei etwa der Hilfte der Menschen mit
Hamophilie tritt die Erkrankung als Neu-

mutation auf, es besteht also keine erbliche
Vorbelastung durch die Eltern. Das bedeu-
tet auch, da Kinder nicht systematisch zum
Beispiel nach der Geburt auf eine Hiamo-
philie getestet werden, dass sich die Krank-
heit in der Regel erst innerhalb des ersten
Lebensjahres durch ungewéhnlich viele
blaue Flecken zeigt, die sich die Kinder mit
beginnender Mobilitdt etwa beim Krab-
beln und Hochziehen - und wieder zuriick
auf den Po Fallen - zuziehen.

Diese fiir gesunde Kinder vollig unge-
fahrlichen Bewegungsabldufe konnen fiir
Babys und Kleinkinder mit Hamophilie
gefahrlich werden. Denn wenn sie aus ei-
gentlich unproblematischen Hoéhen hin-
fallen, kann es bei ihnen zu ausgepragten
inneren Blutungen kommen. Fallen sie auf
den Kopf, besteht die Gefahr einer lebens-
gefahrlichen Hirnblutung. Im Rahmen der
Physiotherapie lernen daher auch ganz
kleine Kinder, wie sie Bewegungsablaufe
sicher und kontrolliert ausfithren kénnen,
sodass dies nicht passiert.

Welche weiteren Vorteile bringt eine
physiotherapeutische Behandlung
Menschen mit Himophilie?

Sehr viele. Das Hauptproblem bei Men-
schen mit Hiamophilie ist, dass es immer
wieder zu Einblutungen in die Muskeln
und Gelenke kommt - selbst wenn die Pa-
tienten medikamentds behandelt werden.
Dies schddigt die betroffenen Bereiche
und ist zudem sehr schmerzhaft. Diese Ge-
lenkblutungen treten schon sehr frith auf.
Wir sehen, dass Kinder bereits im zweiten
Lebensjahr durch Blutungen Schmerzen
in den Gelenken spiiren. Das fithrt auto-
matisch dazu, dass sie das Gelenk und die
umgebende Muskulatur schonen.

Diese Schonhaltung, zum Beispiel des
betroffenen Knies, speichert das Gehirn
ab und etabliert neue Bewegungsmuster
- die wiederum zu einer Asymmetrie mit
andauernder Fehlbelastung der anderen
Seite, meist beim Knie oder Sprunggelenk
fihren. Als Folge dieser Fehlbelastung
werden diese Gelenke bald ebenfalls Pro-
bleme bereiten. Daher ist es wichtig, sich
bei Hiamophilie-Patienten immer beidsei-
tig die Gelenke anzuschauen. Physiothera-
peuten konnen Fehlbelastungen erkennen

und den Patienten dabei helfen, giinstigere
Bewegungsmuster einzuiiben. So lasst sich
das Kérperschema langfristig verbessern.

Die Physiotherapie fordert zudem
den Muskelaufbau und die Fahigkeit, das
Gleichgewicht zu halten. Das ist wichtig,
um Stiirze zu vermeiden, die zu Blutungen
fithren konnen. Nach akuten Blutungen
lasst eine Lymphdrainage Schwellungen in
den betroffenen Regionen leichter wieder
abklingen.

Profitieren Patienten nur praventiv von der
Physiotherapie oder kann sie auch bereits
bestehende Schaden ausgleichen?

Mittlerweile gehort die Prophylaxe-The-
rapie mit Medikamenten bei schwerer und
mittelschwerer Himophilie zum Standard,
um Blutungen von vornhinein zu vermei-
den. Wir wissen aber, dass viele Himophi-
lie-Patienten, die keine Prophylaxe-Thera-
pie durchgefiihrt haben oder durchfiihren
konnten, bereits in der Pubertit unter Ar-
throsen und Gelenkversteifungen leiden.
Eine Physiotherapie kann bei diesen Pati-
enten die Beweglichkeit der Gelenke ver-
bessern, sie stabilisieren und gelenkscho-
nende Bewegungsabliufe einiiben.

Dadurch wird es zum Beispiel wieder
moglich, beschwerdefrei Treppen zu stei-
gen, im gewissen Mafle Sport zu treiben
oder der Berufstitigkeit nachzugehen.
Mehr Beweglichkeit bedeutet in der Regel
auch weniger Schmerzen - und einen gro-
3en Gewinn an Lebensqualitit.

Haben Sie ein Beispiel, an dem Sie das
verdeutlichen konnen?

Vor ein paar Jahren kamen zwei Jungen,
damals sieben und zehn Jahre alt, in die
Praxis. Die Kinder litten unter schwerer Ha-
mophilie A, hatten bisher jedoch nur selten
Faktorpriparate erhalten, wodurch sie be-
reits in jungen Jahren viele zum Teil ausge-
prigte Gelenkblutungen erlitten hatten. Der
iltere Junge kam mit gebeugten Knien und
schmerzverzerrtem Gesicht in die Sprech-
stunde. Sein jiingerer Bruder klagte eben-
falls iiber Knieprobleme sowie tiber starke
Schmerzen im rechten Ellenbogen.

Aufgrund ausgeprégter Sprach- und
psychosozialer Probleme kamen beide
Kinder in eine Schule fir korperbe-

hinderte Kinder, in der sie neben einer
Faktor-Substitutionstherapie auch re-
gelmifig mehrfach in der Woche Phy-
siotherapie erhielten. Mit dem Ergebnis,
dass der Grofie nach ca. finf Monaten
wieder schmerzfrei weitgehend gerade
laufen konnte und sogar fragte, ob er jetzt
Fuflball spielen konne. Der Kleine, der
zuvor seinen Ellenbogen nicht richtig
drehen konnte, schaffte es nun zu essen,
sich die Haare zu kimmen und problem-
los am Nacken zu kratzen. Das zeigt, das
Physiotherapie eine grofle Hilfestellung
bieten kann.

)) Die Physiotherapie kann
auferdem dafiir sorgen,
dass Gelenke ihre Beweglich-
keit erhalten oder versteifte
Gelenke wieder beweglicher
werden.

Was gilt es bei der Physiotherapie von
Hamophilie-Patienten zu beachten?

Die Physiotherapie ist hervorragend
dazu geeignet, herauszufinden, was ein
Patient kann und machen méchte - und
dies gezielt zu fordern. Daher ist es wich-
tig, dass sich Physiotherapeuten immer
individuell auf ihre Patienten einstellen.
Im besten Fall arbeiten sie eng mit den
behandelnden Hamostaseologen zusam-
men. Fiir die Physiotherapie ist es aufler-
dem enorm wichtig, dass ebenso wie vor
sportlichen Aktivitiaten die Himophilie-
Patienten frisch substituiert sind, sprich:
sie eine ausreichend hohe Konzentration
an Gerinnungsfaktor im Blut haben. Das
geeignete Riistzeug, um die Patienten ef-
fizient und langfristig mit gutem Ergeb-
nis fiir die Gelenkgesundheit zu behan-
deln, erhalten Physiotherapeuten in der
HaemAcademy. 7]

Weitere Informationen unter:
www.haemcare.de/haemacademy
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,Die Begleitung
durch Spezialisten ist
unverzichtbar®

VON WIEBKE TOEBELMANN

Menschen mit Himophilie miissen oft lange Wege auf sich nehmen, um die so wichtigen
Behandlungen zu erhalten. Warum die Zentren dennoch so wichtig sind und wie Deutschland
in diesem Bereich aufgestellt ist, weis Matthias Marschall, Vorstandsvorsitzender der
Deutschen Hamophiliegesellschaft (DHG).

Was hat sich im Vergleich zu friiher
fiir Menschen mit
Blutungserkrankungen getan?

In den vergangenen Jahrzehnten hat
sich die Lebenssituation der Betroffenen
durch Therapie- und Behandlungsmog-
lichkeiten erheblich verbessert. Es scheint
uns selbstverstindlich, dass wir bei Bedarf
—also im Falle einer Blutung - mit den not-
wendigen Medikamenten versorgt sind
und in den diversen Behandlungseinrich-
tungen durch kompetente Arzte und Arz-
tinnen behandelt werden. Aber gerade da
liegt eine Tiicke der Erkrankungen.

Sie meinen, es ist schwierig, den richtigen
Arzt zu finden?

Die iiberwiegende Mehrheit der Haus-
arzte ist sich der Tatsache bewusst, dass
bei einer Diagnose einer solchen Gerin-
nungsstorung ihre fachliche Kompetenz
an Grenzen stofit.

Leider, und das hat sich seit vielen Jah-
ren kaum verandert, ist das Erkennen der
jeweiligen Grunderkrankung nicht so
einfach. Allein die richtige Diagnose fiir
einen Hamophilen oder Von-Willebrand-
Betroffenen ist oft dem Zufall geschuldet.
Dabei ist noch kein Wort dariiber verlo-
ren, wie es mit der jeweiligen Zusammen-
arbeit der behandelnden Arzte, den Phar-
maherstellern und den Krankenkassen
bestellt ist.

Konnen Sie das weiter ausfiihren?

In Deutschland gibt es (Stand 2020) 104
gesetzliche Krankenkassen und Ersatzkas-
sen. Viele davon sind in Kassenverbdnden
zusammengeschlossen und bieten ihren
Mitgliedern einen entsprechenden Kos-
tenschutz, auch firr die bei Hamophilie
notwendigen Behandlungen und Arz-
neimittel. Einzelne jedoch sind bei diesen
kostenintensiven Behandlungen auf eige-
nen Wegen unterwegs. Da wird schon mal

dem behandelnden Arzt empfohlen, ein
bestimmtes Medikament zu bevorzugen,
da es ,kostengiinstiger zum ,,gleichen Er-
folg* fithren wiirde.

Diese Diskussion ist relativ neu, da
sie als Folge des 2020 in Kraft getretenen
neuen Vertriebsweges fiir die Medika-
mente in der Himophiliebehandlung erst
begonnen hat. Hier ergeben sich nun Pro-
bleme, die durch Hausérzte nur in wenigen
Fillen in vollem Umfang erfasst und im
Sinne der Betroffenen abschlieffend beant-
wortet werden konnen.

Besondere Kenntnisse in dem Feld scheinen
also erforderlich zu sein, um eine optimale
Versorgung zu gewahrleisten...

Richtig. Allein aus diesem Grund soll-
ten sich Betroffene darum bemiihen, mit
ihren Erkrankungen tatsichlich jemanden
zu finden, der sie bei der Behandlung best-
moglich begleiten und ihnen helfen kann
- nicht nur durch die Spezialisierung auf
dieses Gebiet, sondern auch durch einen
entsprechenden  Erfahrungsschatz und
eine spezielle Aus- und Fortbildung. Es
sollte sich um einen erfahrenen Hiamosta-
seologen oder Kinderarzt mit entsprechen-
der Zusatzausbildung handeln, welcher
durch die Konzentration einer entspre-
chenden Anzahl von Patienten dieser Er-
krankungen auch iiber den notwendigen
Erfahrungsschatz verfiigt.

Und wo finden wir diese Spezialisten?

Das ist in Deutschland recht einfach -
allerdings nicht tiberall. Und damit sind
wir an einer weiteren Baustelle angelangt.
Was die rdumliche Aufteilung der mogli-
chen Behandlungseinrichtungen betriftt,
sind wir in Deutschland verhéltnismaf3ig
gut aufgestellt.

Das soll jedoch nicht dariiber hinweg-
tauschen, dass es fiir den einzelnen Be-
troffenen bei grofleren Problemen doch zu

relativ grofien Entfernungen zum nachsten
Comprehensive Care Center - also einem
Hamophilie-Zentrum - kommen kann.
Wegstrecken bis zu 200 Kilometer sind da-
bei keine Seltenheit.

Das klingt ja ungeheuer aufwendig.
Stimmt, aber zum Gliick ist es bei ei-
nem milden Symptom nicht nétig, eine
Hamophilie-Behandlungseinrichtung auf-
zusuchen. Da hilft in vielen Fillen auch ein
Anrufbeim Hamophilie-Zentrum und ge-
gebenenfalls der Hausarzt weiter. Gleich-
wohl sollte alles, was mit der Grunderkran-

») Das Erkennen der
jeweiligen Grunderkrankung
ist nicht so einfach und oft
dem Zufall geschuldet.

kung unmittelbar in Zusammenhang steht,
selbstverstandlich mit dem Hémophilie-
Zentrum abgestimmt werden.

Das heift, die Begleitung durch einen Spezi-
alisten ist notwendig?

Genau, sie ist unverzichtbar. Mindes-
tens einmal im Quartal sollte das Himo-
philie-Zentrum, also der behandelnde
Hamatologe, aufgesucht werden. Zum
einen, um die Therapie auf ihre Wirksam-
keit hin zu iiberpriifen und gegebenen-
falls anzupassen. Zum anderen, um den
Spezialisten auch die nétige Frequenz zur
Erhaltung der so dringend nétigen Rou-
tine zu ermaoglichen. Nur so kénnen auch
mégliche Veranderungen bei den immer
noch vorhandenen ,Zielgelenken', die
jeder Hiamophile im Laufe der Zeit aus-
bildet, rechtzeitig erkannt werden. Dabei
handelt es sich um Gelenke, die bevorzugt

Januar 2022

Matthias Marschall, Vorstandsvorsitzender der
Deutschen Hamophiliegesellschaft (DHG)

und hdufiger bluten, was Entziindungen
begiinstigt.

Bei vielen seltenen Krankheiten werden
Patienten selbst zu Experten ihrer
Erkrankung. Wie wichtig ist das eigene
Know-how von Menschen mit Himophilie?

Extrem wichtig. Wenn Betroffene oder
Eltern von Betroffenen bei all den Fra-
gestellungen mit den jeweiligen behan-
delnden Arzten halbwegs auf Augenhohe
mitreden mochten, bleibt nur eines: Sie
miissen sich selbst in Bezug auf ihre Er-
krankungen so gut wie méglich informie-
ren und sich untereinander austauschen.
Nur so kann der Einzelne auch von den
positiven und negativen Erfahrungen an-
derer profitieren. Der beste Ort fiir einen
solchen Austausch sind Treffen der Betrof-
fenen innerhalb einer Selbsthilfeorganisa-
tion. Dort geht es nicht nur um die medi-
zinischen Fakten. Der tégliche Kleinkram
rund um die Erkrankungen ist genauso ein
Themengebiet, das bei solchen Treffen un-
tereinander ausgetauscht wird.

Welche Themen werden dabei
angesprochen?

Es ergeben sich ganz unterschiedliche
Fragestellungen. Wie sehr muss ich mein
Kind in Watte packen? Wie gehe ich mit
Erziehern, Lehrern oder Ausbildern um?
Wie viele Informationen kann ich an
Freunde und Bekannte weitergeben?
Brauche ich einen Schwerbehinderten-
ausweis, und wenn ja, wo und wie be-
komme ich den? Die Breite des Erfah-
rungsaustausches kennt kaum Grenzen.
Mit den Grunderkrankungen der Blutge-
rinnungsstérungen  kénnen  wir in
Deutschland leben. Aber es kostet auch
personlichen Einsatz, um mit einer sol-
chen chronischen Erkrankung, die uns ein
Leben lang begleitet, sicher und méglichst
unbeschadet umzugehen. (@
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Gemeinsam das
Leben meistern

VON JOHANNA BADORREK

Wenn etwas selten ist, kennt es kaum jemand. So ist es auch
bei der seltenen Erkrankung Hamophilie. Als Folge sind
Patienten und ihre Angehdorigen oft mit zahllosen Anliegen
allein. Da ist es wichtig, selbst gut informiert zu sein und im
Austausch mit anderen zu stehen, denen es genauso geht.
Im Gesprdch mit Susanne Zech, Regionalvertreterin und
Vertrauensmitglied der DHG, wird deutlich, wie Vernetzung

den Alltag erleichtert.

Durch Vernetzung in Selbsthilfegruppen
wird das Leben mit Himophile leichter.
Warum ist das so?

Es handelt sich ja um eine seltene Er-
krankung. Das bedeutet zunéchst einmal
fiir die medizinische Versorgung, dass Pati-
enten nicht bei jedem Arzt Aufklarung und
Unterstiitzung finden. Die meisten kennen
sich mit dem Krankheitsbild nicht aus, so-
fern sie nicht auch Hamostaseologen sind.
Das kann deutlich gefihrlich werden. Das
weif3 ich auch aus eigenen Erfahrungen. Ich
selbst bin Konduktorin, also Ubertrigerin

») Um gut versorgt zu
werden, miissen Betroffene
informiert sein.

dieser Krankheit. Neben meinen eigenen
Einschrankungen habe ich einen himophi-
len Sohn und eine meiner beiden Tochter
ist ebenfalls Konduktorin. Hier ein Beispiel:
Mein Sohn hatte einen Autounfall und kam
mit Verdacht auf ein Schidelhirntrauma ins
Krankenhaus. Wenn ich den Arzten nicht
die Pistole auf die Brust gesetzt hétte, dass
er sofort seinen Faktor braucht, dann hétten
sie nicht gespritzt, weil er ja dufSerlich nicht
blutete. Dass er nach einem solchen Unfall
auch Organ- oder Hirnblutungen haben
konnte, wurde nicht bedacht. Und obwohl
er die Medikamente fiir die Notfallversor-
gung und auch seinen Notfallausweis mit
Kontaktdaten des Gerinnungszentrums
dabei hatte, hatte dort niemand angerufen.
Einfach weil Arzte ohne Himophilie-Ex-
pertise nicht um die Konsequenzen und die
Erscheinungsformen wissen. Solche Situati-
onen zeigen, es braucht einen Spezialisten,
aber der ist im Notfall nicht immer vor Ort.
Deshalb ist es wichtig, dass Patienten und
Angehorige selbst gut informiert sind und
im Ernstfall intervenieren.

Es gilt also, die medizinische
Versorgungsliicke mit eigener Expertise
zu schlieBen. Und diese bekommen
Patienten und Angehdrige, indem sie sich
mit anderen vernetzen?

Genau, um gut versorgt zu werden, miis-
sen sie informiert sein. Einen Teil dieser
Informationen vermittelt im besten Fall
das Gerinnungszentrum. Fiir alles andere
gibt es die DHG mit bundesweit 17 Regio-
nalgruppen, Fortbildungen, Vortrigen und
Veranstaltungen, online und analog. Wir
sorgen fiir Erfahrungsaustausch und bieten
auch Raum fiir ganz persénliche Fragen.
Fiir die meisten Anliegen gibt es in unse-
rem Netzwerk jemanden, der sich auskennt,
oder jemanden kennt, der das Problem
selbst schon erlebt und bewiltigt hat. Dieser
Erfahrungsaustausch ist sehr wichtig.

Und wenn eine Frage nicht im Netzwerk zu
klaren ist?

Dann sind immer noch wir Regional-
vertreter da. Aufler dass wir Veranstal-
tungen organisieren und ein Forum fiir
Betroffene bieten, kénnen sich alle direkt
mit ihren Anliegen an uns wenden. Egal
ob jemand einen Orthopéden sucht oder
seine Medikamente fiir den Urlaub durch
den Zoll bringen muss. Neulich hatte ich
jemanden, der war auf der Suche nach
einer Kurklinik, aber keine wollte ihn in
Coronazeiten wegen seiner Héamophilie
nehmen. Oder ein Jugendlicher musste
berufsbedingt ins Ausland. Dafiir braucht
er jenseits von Europa eine Zusatz-Kran-
kenversicherung. Private Krankversiche-
rungen nehmen Himophile aber nur mit
maximalem Risikozuschlag. Mit solchen
Fragestellungen kommen Betroffene auf
uns zu. Manchmal stelle ich auch den Kon-
takt zu einem bestimmten Arzt her, wir
kennen ja viele Arzte und Himophilie-Be-
handler. Gerade hatten wir eine Seminar-
reihe, da ging es um Berufe, Berufsfindung
und die Bewerbungsprozesse. Himophile
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Susanne Zech, Regionalvertreterin und Vertrauensmitglied der Deutschen Hamophiliegesellschaft e. V. fiir die

Region Baden-Wiirttemberg Siid-West

konnen nicht jeden Beruf ausiiben und
sind schwerbehindert. Unser Angebot ist
so vielfaltig wie die Anliegen.

Wie sieht es mit Unterstiitzung bei
Behdrden, Schulen und Kitas aus?

Auch da helfen wir. Der eine braucht
eine Integrationskraft fiir den Kindergar-
ten, jemand anderes eine Pflegekraft. Wir
helfen beim Kontakt mit Versorgungsam-
tern oder nehmen dem Kindergarten, der
ein Kind mit Himophilie nicht aufnehmen
will, bestehende Angste. Auch dazu bieten
wir Seminare fiir Lehrer und Erzieher an
und vermitteln, worauf zu achten ist.

Wir haben jetzt viel von praktischer Hilfe
gesprochen. Wie helfen Ihre Angebote
emotional?

Das ist ein ganz entscheidendes Ele-
ment. Hier ein Beispiel: Wir haben es
dieses Jahr trotz Corona geschafft, ein
Familienwochenende zu organisieren. Es
waren viele Familien da, die gerade die
Diagnose bekommen hatten. Die sind ja
erst einmal véllig von der Rolle und wis-
sen gar nicht, was das wirklich bedeutet.
An einem solchen Wochenende bekom-
men sie Kontakt zu anderen Betroffenen.
Fin Vater hat mir dann berichtet, dass es
ihm so gut getan hatte, zu sehen, dass die
alteren Jungs zunédchst mal wie gesunde
Kinder sind. Thm war einfach nicht klar,
was diese Erkrankung fiir die Entwick-
lung seines Sohnes, der noch ganz klein
ist, bedeutet. Und auch fiir die Kinder
sind diese Treffen wichtig. Im Alltag ha-
ben sie keinen Kontakt zu anderen Kin-
dern mit Himophilie, bei unseren Treffen
lernen sie dann Kinder kennen, die sind
wie sie. Das ist eine wichtige Erfahrung.
Dann geht es psychologisch auch immer
wieder um Einzelfragen und familidre
Themen, zum Beispiel dass ein Sohn seine
Hamophilie benutzt, um Aufmerksam-
keit zu bekommen, und die Schwester

sich zuriickgesetzt fithlt. Auch da kénnen
wir Mut machen und unterstiitzen.

Das hort sich nach Rat und Tat fiir jede Situ-
ation im Leben mit Himophilie an.

So ist es. Mittlerweile gibt es Studien, die
belegen, dass Menschen, die in der Selbst-
hilfe organisiert sind, besser informiert
sind, bessere Bewiltigungsstrategien ha-
ben und dadurch auch gesiinder sind.

Was fiir Veranstaltungsangebote planen Sie
fiir 20227

Fir dieses Jahr habe ich gemeinsam
mit anderen Regionen ein grofies Treffen
tiber alle Generationen hinweg rund um
das Thema Bewegung organisiert. Dann
wird es ein Wochenende fiir Konduktorin-
nen geben - da sind Arzte noch schlechter
informiert, aber auch sie haben teilweise
Einschrinkungen. Auflerdem gibt es ein
Wochenende fiir Viter und S6hne. Hinter-
grund ist, dass oft die Miitter eine zentrale
Rolle einnehmen bei der Versorgung des
Kindes. Wir versuchen, auch die Papas ins
Spiel zu bringen und zu zeigen, wie wichtig
ein gutes Verhiltnis zwischen ihnen und
ihren Jungs ist. Zusétzlich wird es Online-
Veranstaltungen zu den unterschiedlichs-
ten Themen geben.

Wichtig bei Hamophilie: natiirliche
Entziindungshemmer

Hémophile haben zudem ein erhohtes
Risiko, an Arthrose zu erkranken und soll-
ten daher knorpelerhaltende Néhrstoffe
einnehmen. Sehr effektiv sind entziin-
dungshemmende Lebensmittel mit einem
hohen Omega-3-Fettsduren-Gehalt, wie
etwa Seefisch oder Ole wie Raps-, Lein-
oder Walnussol. Antientziindlich wirken
auch die Gewiirze Kurkuma, Chili und
Zimt sowie sekundire Pflanzenstoffe aus
Gemiise, Obst und Beeren. In Maflen zu
geniefen sind wiederum Schweinefleisch,
Weizenmehl und Siifigkeiten. §#
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Gentherapie — Heilung statt
Symptombehandlung

VON JOHANNA BADORREK

Hamophilie ist eine gut erforschte Erbkrankheit und eine der ersten, bei der eine Gentherapie
versucht wurde. Die Ergebnisse sind vielversprechend, auch wenn noch Hiirden zu iiberwinden
sind. Professor Dr. med. Wolfgang Miesbhach vom Klinikum der Goethe-Universitat erkldrt, wie sich
Arzte und Wissenschaft vorarbeiten, um nicht nur behandeln, sondern auch heilen zu konnen.

Prof. Dr. med. Wolfgang Miesbach, Leiter des Schwerpunkts Hamostaseologie am Universitatsklinikum
Frankfurt am Main

Was lduft genetisch nicht rund bei
Hamophilie A und B?

Wir haben es hier mit Genmutationen
zu tun, die zu einer verringerten Produk-
tion von Gerinnungsfaktoren fiithren. Bei
Hamophilie A geht es um Faktor VIII, bei
Héamophilie B um Faktor IX. Da es sich
um eine monogenetische Erkrankung
handelt, ist jeweils nur ein Gen betroffen.
Das ist insofern giinstig, weil sich mono-
genetische Erkrankungen gut fiir Gen-
therapien eignen.

Was sind die Folgen des Defekts und wie
wird bisher therapiert?

Es kommt bei beiden Varianten zu ei-
ner schwicheren oder schlimmstenfalls
zu gar keiner Blutgerinnung bei inneren
und dufleren Verletzungen. Hinzu kom-
men weitere Folgen, die je nach Schwere-
grad einer Hamophilie gravierend oder
schwach ausfallen. Dieser Entwicklung
kénnen wir auf herkommlichem Weg
mittlerweile sehr gut vorbeugen, indem
wir die fehlenden Faktoren substituieren.
Behandelt wird die Hamophilie aktuell
lebenslang mehrmals die Woche mit ei-
ner Substitution von Gerinnungsfaktoren.

Bei Hamophilie A kann auflerdem ein
sogenannter monoklonaler bispezifischer
Antikorper subkutan verabreicht werden.

Aber heilen ist besser als Symptome
behandeln. Bei genetischen Erkrankungen
kommt hier nur eine Genetherapie infrage.
Wo stehen wir da bei der Himophilie?

Zurzeit befinden wir uns in Studien-
phase drei. Eine Zulassung kann also in
diesem Jahr erfolgen.

Welche Art der Gentherapie wird hier
eingesetzt?

Wir schleusen mit AAV-Vektoren das
jeweilige Gen in die Leberzellen ein, um
die Expression der Gerinnungsfaktoren
zuverbessern. Das eingeschleuste gesunde
Gen lagert sich tiberwiegend episomal an
und sorgt dafiir, dass Faktor VIII oder IX
gebildet werden kann.

Konnen Sie das naher erklaren?

Es handelt sich um einen sogenannten
Gentransfer, also die Einschleusung eines
gesunden Gens in eine Empfingerzelle
mittels einer Gen-Fihre. Das ist in den
meisten Féllen ein Virus, wir sprechen

von viralen Vektoren. Meistens sind das
Adeno-Assoziierte Viren (AAV), die im
Labor geziichtet werden und harmlos
sind. In der Zelle erzeugen sie ein Episom,
das getrennt vom Genom existiert. Das
Gen bleibt also ein eigenstidndiges Ele-
ment. Das neue gesunde Gen exprimiert
nun. Das heifit, es stellt kontrolliert be-
stimmte Proteine her. Es macht also das,
was es tun soll und was das defekte Gen
nur ungeniigend oder gar nicht konnte.

Funktioniert das immer?

Nein, leider nicht. Es hat sich zum Bei-
spiel eine Hiirde eingestellt, die mit der
Immunantwort zusammenhéngt. Da
AAV praktisch iiberall vorkommen, hat
ein gewisser Prozentsatz von infrage kom-
menden Patienten Antikorper gebildet.
Das fithrt dazu, dass es zu einer schwi-
cheren oder gar keiner Genexpression
kommt. Deshalb ist es sinnvoll, vor der
Therapie zu priifen, ob Antikorper gegen
AAV vorliegen. Aber es gibt interessanter-
weise auch Studien, die trotz vorhandenen
AAV-Antikérpern Erfolge verzeichnet
haben. Neben dieser Hiirde hat sich her-
ausgestellt, dass es bei einem Teil der Pa-
tienten zu einer Leberwerterh6hung kom-
men kann, was ebenfalls eine reduzierte
Genexpression bewirkt.

Wie wirkt die Gentherapie, wenn sie nach
Plan funktioniert?

Die Patienten erfahren ein véllig neues
Lebensgefiihl, da die oben genannte regel-
maflige Substitution entfallt. Die Genthe-
rapie hebt den Gerinnungsfaktorspiegel
so an, dass fiir einige Jahre keine Substi-
tution mehr notwendig ist. In den Studien
zeigte sich, dass die Blutungsrate bis zu
tiber 90 Prozent ohne die {ibliche Therapie
reduziert werden kann. Das ist ja schon
ein sehr gutes Ergebnis und sorgt fiir we-
sentlich mehr Freiheit.

Sie sprechen von ,einigen Jahren®. Heif3t
das, der Effekt ist endlich?

Da miissen wir differenzieren. Erstens
konnen wir das noch nicht beantworten, da
wir bisher keinen Patienten bis ans Lebens-
ende begleiten konnten. Aber einige Stu-
dien werden bereits seit iiber zehn Jahren
durchgefithrt und weiter verfolgt. Zwei-
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tens miissen wir unterscheiden zwischen
Hamophilie A und B. Fiir Himophilie B
zeigen die Studien sehr gute Ergebnisse bis
hin zur anhaltenden Normalisierung des
Gerinnungsfaktors. Bei der Hamophilie
A sind die Patienten auch bis mittlerweile
fiinf Jahre weiterhin extrem gut geschiitzt
vor Blutungen und es gibt keine Notwen-
digkeit, wieder eine Substitution mit einem
Gerinnungspréaparat zu beginnen. Aller-
dings zeigt sich teilweise eine schrittweise
Reduktion der Faktor-VIII-Werte.

Warum der Unterschied?

Das wiissten wir gerne. Moglicher-
weise kommen hier einige Faktoren zu-
sammen. Zum einen kénnte es daran
liegen, dass das Molekiil Faktor VIII we-
sentlich grofler ist als das Molekiil Faktor
IX. Zum anderen hat Faktor VIII eine
ganz andere Immunogenitat. Das fiihrt
dazu, dass wir hier eine stirkere Immun-
antwort erhalten konnen. Und schliefi-
lich ist es so, dass Faktor VIII iiberwie-
gend nicht genau in den Hepatozyten
produziert wird, also jenen Leberzellen,
die das Ziel der Gen-Fahren sind, son-
dern in anderen Zellen in und auflerhalb
der Leber. Das sind nur einige wenige von
deutlich mehr moglichen Ursachen. Und
doch bleibt eine deutliche Steigerung der
Lebensqualitit, immerhin kommt es zu
finf Jahren Blutungsfreiheit, fiinf Jahren

)) Die Patienten erfahren ein
vollig neues Lebensgefiihl,
da die oben genannte
regelmaRige Substitution
entfallt.

ohne Faktor-Substitution. Auch das ist
ein ganz grofler Erfolg.

Gibt es Ideen, wie die bisherigen Hiirden
iiberwunden werden kdnnen?

Je mehr Patienten wir in die Studien
aufnehmen und je langer die Studien lau-
fen, desto mehr lernen und wissen wir. Es
ist also zundchst einmal wichtig, die Stu-
dien weiter zu verfolgen, um Fragen nach
Effektivitat und Dauer sicher beantworten
zu konnen. Parallel wird an verbesserten
Kapsiden, also der verbesserten ,Verpa-
ckung® eines Tragervirus gearbeitet, die
mit einer geringeren Immunitdt und in-
folge mit einer geringeren Immunantwort
einhergehen. Ebenso gibt es Bestrebun-
gen, Faktor VIII-Gen-Varianten mit einer
hoheren Aktivitdt herzustellen oder mit
Lentiviren als Genfihren zu arbeiten -
hier wird das Gen dann direkt ins Genom
eingebaut. Und schliefllich wird an Gen-
therapien gearbeitet, die zellbasiert sind.
Das sind alles Bemiihungen, eine uner-
wiinschte Immunantwort und eine lan-
gere Genexpression zu erreichen. Und ich
denke, es ist nur eine Frage der Zeit, bis
wir weitere Losungen haben. {#



Januar 2022

Facettenreich:
Die Von-Willebrand-Krankheit
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VON JULIA BRANDT

Die Von-Willebrand-Krankheit ist eine besondere Form der Bluterkrankheit. Sie betrifft, im Gegensatz zur Himophilie, Frauen und
Manner gleichermafien. Je nach Auspragung kann sie das Leben der Betroffenen unterschiedlich stark beeintrachtigen. Dennoch
ist es wichtig, sie richtig zu diagnostizieren und zu behandeln.

Dr. Carmen Escuriola-Ettingshausen, Arztin am
Hamophilie-Zentrum Rhein Main

ichtiger Mitspieler: Damit die
Blutgerinnung funktioniert und
ein stabiler Blutpfropf gebildet werden
kann, missen Blutplittchen und meh-
rere Gerinnungsfaktoren im Blut per-
fekt zusammenspielen. Fehlt einer dieser
Mitspieler, etwa wie bei der Himophilie,
klappt die Gerinnung nicht gut. Doch es
gibt noch weitere wichtige Mitspieler ab-
seits der Gerinnungsfaktoren und Blut-
plattchen, die eine wichtige Rolle in der
Gerinnung iibernehmen: Einer von ihnen
ist der Von-Willebrand-Faktor (VWF).
Der Von-Willebrand-Faktor ist ein
Eiweif}, das die Blutplattchen unterein-
ander und an der Blutgefifiwand zusam-
menhalt. So ist es moglich, dass sich nach
einer Verletzung ein Blutpfropf bildet,
der die Wunde verschliefit. Auflerdem
transportiert der VWF den Gerinnungs-
faktor VIII im Blut, stabilisiert ihn und
schiitzt ihn auf diese Weise vor vorzeiti-
gem Abbau.

VWK: Eine Typfrage
Wenn der Von-Willebrand-Faktor fehlt
oder nicht regelrecht gebildet wird, spricht

man vom Von-Willebrand-Syndrom
oder von der Von-Willebrand-Krankheit
(VWK). Arzte unterscheiden hier meh-
rere Typen der Erkrankung, je nachdem
wie die Bildung des VWF im Korper be-
eintrachtigt ist. Am haufigsten kommt der
Typ 1 vor, bei dem der Kdrper zwar einen
intakten Von-Willebrand-Faktor bildet,
allerdings nur in geringeren Mengen.
Dieser Typ verlauft in der Regel mild.

Bei Typ 2 der Von-Willebrand-Krank-
heit ist der Faktor nicht regelrecht aufge-
baut, was die Blutgerinnung je nach Art
der Schidigung in verschiedener Weise
beeintrichtigt. Typ 3 zeigt die schwersten
Auspragungen. Denn hier werden kein
oder nur Spuren des Von-Willebrand-
Faktors gebildet. Diese Form kommt al-
lerdings sehr selten vor.

Angeboren oder erworben

Die Von-Willebrand-Krankheit ist die
weltweit am héaufigsten vorkommende
angeborene Blutungsneigung. Etwa ein
Prozent der Bevélkerung lebt mit ihr.
Und sie ist auch die Himophilieform,
bei der am meisten Gleichberechtigung
herrscht: Frauen und Manner sind etwa
gleichermaflen von der VWK betroften.

Bei den meisten Patienten ist die
Krankheit angeboren, sie haben sie von
ihren Eltern geerbt. Bei manchen ist sie als
spontane Genmutation aufgetreten. Doch
die Von-Willebrand-Krankheit kann
auch im Laufe des Lebens erworben wer-
den, zum Beispiel als Folge von Herzer-
krankungen, Geféfiverengungen, Tumor-
erkrankungen oder Immunkrankheiten.

Grofe Bandbreite an Symptomen
Nasenbluten im Kindesalter, blaue Fle-
cken, als Jugendliche verstirkte Menst-
ruationsblutungen, ungewéhnlich starke
Nachblutungen nach einer Operation
oder nach einer Schnittverletzung: Die
ersten Anzeichen der Von-Willebrand-
Krankheit zeigen sich in jedem Alter und
auf unterschiedliche Weise. ,Interessant

ist, dass man bei der Art der Symptome
unter anderem altersabhingige Héaufun-
gen erkennen kann', berichtet Dr. Car-
men Escuriola-Ettingshausen, ~ Arztin
am Hiémophilie-Zentrum Rhein Main.
»50 treten gastrointestinale Blutungen,
also Blutungen im Magen-Darm-Trakt,
eher bei erwachsenen Patienten auf.“ Ge-
lenkblutungen, wie bei der klassischen
Hamophilie, kommen tiberwiegend bei
der schweren Form der Von-Willebrand-
Krankheit (Typ 3) vor.

Inwieweit die Krankheit die Lebens-
qualitat tatsichlich einschrankt, hangt
davon ab, wie stark die Blutungsneigung
ausgepragt ist. Bei manchen Patienten,
insbesondere mit sehr mildem Verlauf,

)) Patienten mit der Von-
Willebrand-Krankheit sollen
an ein Gerinnungszentrum
angebunden sein.

kommt es verstérkt zu blauen Flecken oder
schlecht heilenden Wunden. Blutungs-
probleme werden meist ausschliellich in
Verbindung mit Verletzungen oder Ope-
rationen gesehen. Diese Patienten fiihlen
sich im Alltag nicht krank oder belastet.
Anders ist das bei Betroffenen, die unter
haufigen und starken Blutungen leiden, ty-
pischerweise im Schleimhautbereich, zum
Beispiel Nasenbluten oder bei Frauen eine
sehr starke und lang anhaltende Menstru-
ationsblutung: ,,Hierbei kann es zu einem
deutlichen Blutverlust kommen®, erklart
Escuriola-Ettingshausen. ,,Durch die Blut-
armut und den daraus resultierenden Ei-
senmangel entstehen weitere Symptome
wie Erschopfung, verminderte Leistungs-
fahigkeit und Miidigkeit.“

Und dann gib es noch die schweren
Formen der Von-Willebrand-Krankheit

(Typ 3 VWK): Hierbei kann es zu Blu-
tungen in die Gelenke kommen, was
deren Funktion beeintrichtigt. Schwere
Blutungen in die inneren Organe, etwa
im Magen-Darm-Trakt, kénnen - wenn
sie nicht rechtzeitig erkannt und behan-
delt werden - sogar lebensgeféhrlich ver-
laufen.

Den Mangelim Bedarfsfall ausgleichen

Um Blutungsereignisse im Rahmen der
Von-Willebrand-Krankheit zu behandeln
oder Operationen ohne Blutungspro-
bleme durchfithren zu kénnen, kommen
verschiedene Medikamente zum Einsatz:
Es gibt Gerinnungskonzentrate, die den
fehlenden VWF enthalten und ersetzen
koénnen. Insbesondere bei Menschen mit
der milden Form der VWK sorgen Arz-
neimittel aus der Gruppe der Desmo-
pressin-Analoga dafiir, dass der Koper
zeitweise mehr Von-Willebrand-Faktor
ausschiittet.

Bei einer sehr milden Form der Von-
Willebrand-Krankheit oder als unterstiit-
zende Therapie zusatzlich zu den genann-
ten Medikamenten hat Tranexamsiure
vielversprechende Effekte: Dieser Wirk-
stoff stabilisiert den Blutpfropf und kann
zum Beispiel vor einer Operation iiber die
Vene gegeben, aber auch als Tablette einge-
nommen oder oberflachlich angewendet
werden, zum Beispiel als Mundspiilung,
Wundkompresse oder Nasensalbe. Das
hat den Vorteil, dass er genau da wirkt, wo
er gebraucht wird, etwa bei Nasen- oder
Zahnfleischbluten.

~Wichtig ist, dass Patienten mit der
Von-Willebrand-Krankheit an ein Gerin-
nungszentrum angebunden sind und ei-
nen Notfallausweis mit sich fithren®, rat
Arztin Escuriola-Ettingshausen. ,Dieser
Ausweis enthilt die genaue Diagnose, In-
formationen zur Therapie im Akutfall,
Kontraindikationen sowie den Kontakt
zum zustindigen Hamophilie-Zentrum,
das fiir Notfille idealerweise rund um die
Uhr erreichbar ist.“ @
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Hamophilie-Zentren (CCC) in Deutschland

Diese Liste wurde mit grofiter Sorgfalt zusammengestellt, erhebt jedoch keinen Anspruch auf Vollstandigkeit.
(Quelle: https://www.dhg.de/haemophiliezentren)

PLZ-Bereich o bis 2

UNIVERSITATSKLINIK LEIPZIG,
ZENTRUM FUR HAMOSTASEOLOGIE
Liebigstrafle 20a, 04103 Leipzig

Telefon: (0341) 971 28 35

Notfalltelefon: (0151) 12 23 41 13

UNIVERSITATSKLINIK LEIPZIG,
GERINNUNGSAMBULANZ
Liebigstrafle 20a, 04103 Leipzig
Telefon: (0341) 972 62 46
Notfalltelefon: (0341) 972 61 14

UNIVERSITATSKLINIKUM HALLE
Ernst-Grube-StrafSe 40, 06120 Halle
Telefon: (0345) 557 32 06 oder (0345) 557 23 88

MVZ GERINNUNGSAMBULANZ MIT HAMOPHILIE-
ZENTRUM AM CAMPUS CHARITE MITTE
Luisenstrafle 12-13, 10117 Berlin

Telefon: (030) 450 52 51 57

Notfallnummer: (030) 450 57 70 44

VIVANTES-KLINIKUM IM FRIEDRICHSHAIN
Landsberger Allee 49, Haus 12a, 10249 Berlin
Telefon: (030) 130 23 16 23

Notfallnummer: (0151) 126 08 48 1

CHARITE UNIVERSITATSMEDIZIN BERLIN -
CAMPUS VIRCHOW-KLINIKUM
Augustenburger Platz 1, Mittelallee 11

(auf dem Campus), 13353 Berlin

Telefon: (030) 450 55 31 12

CHARITE UNIVERSIATSMEDIZIN BERLIN,
KINDERKLINIK CAMPUS VIRCHOW-KLINIK
Augustenburger Platz 1,

Mittelallee 8 (auf dem Campus), 13353 Berlin
Telefon: (030) 450 56 64 32 oder (030) 450 56 60 04

UNIVERSITATSKLINIKUM HAMBURG-
EPPENDORF, ZENTRUM FUR GEBURTSHILFE,
KINDER- UND JUGENDMEDIZIN
Martinistrafle 52,20246 Hamburg

Telefon: (040) 741 05 37 96 oder

(040) 741 0542 70

Notfallnummer: (040) 741 05 27 25

UNIVERSITATSKLINIKUM HAMBURG-EPPENDOREF,
ONKOLOGISCHES ZENTRUM,

II. MED. KLINIK UND POLIKLINIK

Martinistrafle 52, 20246 Hamburg

Telefon: (040) 741 05 24 53

Notfalltelefon: (0152) 228 16 79 8

GERINNUNGSAMBULANZ BREMEN,
KLINIKUM BREMEN MITTE,
ELTERN-KIND-ZENTRUM PROF. HESS
St.-Jiirgen-Straf3e 1, 28177 Bremen
Telefon: (0421) 497 76 338
Notfallnummer: (0421) 497 71 005

PLZ-Bereich 3 bis 4

WERLHOF-INSTITUT HANNOVER
Schillerstrafle 23, 30159 Hannover
Telefon: (0511) 79 00 17 9
Notfalltelefon: (0172) 892 01 80

MEDIZINISCHE HOCHSCHULE HANNOVER
Carl-Neuberg-Strafie 1, 30625 Hannover
Telefon: (0511) 532 41 47

Notfalltelefon: (0178) 402 49 62

MEDIZINISCHE HOCHSCHULE HANNOVER,
ZENTRUM FUR KINDERHEILKUNDE UND
JUGENDMEDIZIN

Carl-Neuberg-Strafie 1, 39625 Hannover
Telefon: (0511) 532 92 22

Notfalltelefon: (0511) 532 32 20

UNIVERSITATSKLINIKUM GIESSEN,
SEKTION HAMOSTASEOLOGIE
Langhansstrafle 2, 35392 Gief8en
Telefon: (0641) 98542 72 3
Notfallnummer: (0641) 985 52 90 0

UNIVERSITATSKLINIK DUSSELDOREF,
INSTITUT FUR HAMOSTASEOLOGIE UND
TRANSFUSIONSMEDIZIN

Moorenstrafle 5,40225 Diisseldorf

Telefon: (0211) 811 73 44 oder (0211) 811 71 05
Notfallnummer: (0211) 811 74 73

UNIVERSITATSKLINIK DUSSELDORF,
ZENTRUM FUR KINDER- UND JUGENDMEDIZIN
Moorenstrafle 5,40225 Diisseldorf

Telefon: (0211) 811 8590

Notfalltelefon: (0211) 811 76 87

GERINNUNGSZENTRUM RHEIN/RUHR (GZRR)
Konigstrafie 13, 47051 Duisburg

Telefon: (0203) 348 33 60

Notfallnummer: (0173) 698 95 72

GERINNUNGSPRAXIS MUNSTER,

PRAXIS FUR THERAPIE UND DIAGNOSTIK VON
BLUTGERINNUNGSSTORUNGEN

Vofigasse 3, 48143 Miinster

Telefon: (0251) 620 42 0

PLZ-Bereich 5 bis 8

UNIVERSITATSKLINIKUM BONN, INSTITUT FUR
EXP. HAMATOLOGIE UND TRANSFUSIONSMEDIZIN
Sigmund-Freud-Straf3e 25, 53127 Bonn

Telefon: (0228) 2871518 8

Notfallnummer: (0228) 287 0

UNIVERSITATSKLINIKUM MAINZ, GERINNUNGS-
AMBULANZ UND HAMOPHILIEZENTRUM
Langenbeckstrafle 1, 55101 Mainz

Telefon: (06131) 174 17 3

Notfalltelefon: (0172) 138 02 37

UNIVERSITATSKLINIKUM MAINZ, KINDERKLINIK
Langenbeckstrafle 1, 55101 Mainz
Telefon: (06131) 172 11 2

UNIVERSITATSKLINIKUM FRANKFURT (MAIN),
KLINIK FUR KINDER- UND JUGENDMEDIZIN,
PADIATRISCHE HAMATOLOGIE, ONKOLOGIE,
HAMOSTASEOLOGIE

Theodor-Stern-Kai 7, 60590 Frankfurt

Telefon: (069) 630 16 33 4 oder (069) 630 16 43 2
Notfalltelefon: (0172) 617 70 00

UNIVERSITATSKLINIKUM FRANKFURT (MAIN),
HAMOSTASEOLOGIE UND HAMOPHILIEZENTRUM,
INSTITUT FUR TRANSFUSIONSMEDIZIN
Theodor-Stern-Kai 7, 60590 Frankfurt

Telefon: (069) 630 15 05 1 oder (069) 630 16 73 8
Notfalltelefon: (0160) 476 45 72

UNIVERSITATSKLINIKUM DES SAARLANDES,
HAMOPHILIE-ZENTRUM (ERWACHSENE)
Kirrbergstrafle 100, 66421 Homburg/Saar
Telefon: (06841) 162 25 30 oder (06841) 162 25 32
Notfallnummer: (06841) 163 00 00

UNIVERSITATSKLINIKUM DES SAARLANDES,
HAMOPHILIE-ZENTRUM (KINDER)
Kirrbergstrafle 100, 66421 Homburg/Saar
Telefon: (06841) 162 84 09

Notfalltelefon: (06841) 162 83 99

SRH KURPFALZKRANKENHAUS HEIDELBERG
Bonhoefferstrafle 5, 69123 Heidelberg

Telefon: (06221) 884 01 0

Notfalltelefon: (06221) 88 40 04

UNIVERSITATSKLINIKUM FREIBURG,

ZK]J (ZENTRUM FUR KINDER- UND JUGENDMEDIZIN)
Mathildenstrafle 1, 79106 Freiburg

Telefon: (0761) 270 43 03 0

Notfalltelefon: (0761) 270 43 00 0

UNIVERSITATSKLINIKUM FREIBURG, INSTITUT
FUR KLINISCHE CHEMIE UND LABORATORIUMS-
MEDIZIN

Hugstetterstrafle 55, 79106 Freiburg

Telefon: (0761) 270 37 79 0

UNIVERSITATSKLINIKUM MUNCHEN,
MEDIZINISCHE KLINIK INNENSTADT
Ziemssenstrafle 1, 80336 Miinchen

Telefon: (089) 440 05 21 20 oder (089) 440 05 22 02
Notfallnummer: (089) 40073 71 0

UNIVERSITATSKLINIKUM MUNCHEN,
KINDERKLINIK UND KINDERPOLIKLINIK
Lindwurmstrafle 4, 80337 Miinchen

Telefon: (089) 440 05 28 53 oder 089) 440 05 28 11
Notfalltelefon: (0172) 906 23 97
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Unterstlitzen Sie die Arbeit der

DEUTSCHEN HAMOPHILIEGESELLSCHAFT ZUR
BEKAMPFUNG VON BLUTUNGSKRANKHEITEN E.V.

durch eine Spende.

Jede Spende kann steuerlich geltend gemacht werden.

Konto:

Hamburger Sparkasse (BLZ 20050550) Nr.: 1098212267
IBAN: DE29 2005 0550 1098 2122 67, BIC: HASPDEHHXXX

Gewinnen Sie neue Mitglieder
fiir unsere Gesellschaft!

Deutsche Hamophiliegesellschaft
zur Bekampfung von Blutungskrankheiten e.V.
Neumann-Reichardt-Strale 34 - 22041 Hamburg - Tel.: (040) 6722970 - Fax: (040) 6724944
E-Mail: dhg@dhg.de - Internet: www.dhg.de





