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‘GEMEINSAM SIND WIR STARK’

‘GEMEINSAMES ENGAGEMENT FUR EINE BESSERE
GESUNDHEIT UND LEBENSQUALITAT VON MENSCHEN
MIT HAMOGLOBINERKRANKUNGEN’

THALASSAEMIA INTERNATIONAL FEDERATION

‘GEMEINSAMES ENGAGEMENT FUR DIE UMSETZUNG DER
WHO-RESOLUTIONEN’:

1. RESOLUTION WHA59.20 vom 27. Mai 2006 zur Sichelzellanamie UND

2. RESOLUTION EB118.21 vom 29. Mai 2006 zur Thalassamie und anderen
Hamoglobinopathien
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Uber die Autorin

Dr. Adlette Inati-Khoriaty absolvierte ihr Medizin-Studium an der amerikanischen Univer-
sitat Beirut und ihre Weiterbildungen in Kinderheilkunde sowie Kinder-Hamatologie und
—-Onkologie am Children’s Hospital Medical Center und am Sidney Farber Cancer Institute der
medizinischen Fakultat der Harvard-Universitat, Boston, USA. Sie ist Mitglied der amerika-
nischen Arztevereinigung und der Alpha Omega Alpha Honor Medical Society.

Dr. Inati lieferte wichtige Beitrdge in den Bereichen klinische Forschung und Patientenver-
sorgung und ist fiirihren unermiidlichen Einsatz fir die weltweite Einddmmung angeborener
Hamoglobinerkrankungen bekannt. Sie veréffentlichte unzahlige Beitrdge und war Lektorin
und Gastredakteurin angesehener wissenschaftlicher Zeitschriften.

Dr. Inati leitet die groBte Klinik fiir die Sichelzellkrankheit im Libanon und hat das erste
wissenschaftliche Treffen im Nahen Osten fir fiihrende Wissenschaftler auf dem Gebiet der
Sichelzellkrankheit sowie Kampagnen zur Pravention und Friherkennung der Sichel-
zellkrankheit im Libanon und in der Region ins Leben gerufen. Zur Zeit ist sie Leiterin der
Klinik fir Kinder-Hamatologie und —Onkologie und medizinische Direktorin des Kinderzen-
trums fur Krebs- und Blutkrankheiten am Universitatsklinikum Rafik Hariri und dartiber hinaus
Konsiliararztin flr Hdmatologie am Chronic Care Center, Beirut, Libanon.
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Uber die Herausgeber der
englischen Originalausgabe

Dr. Androulla Eleftheriou

Dr. Eleftheriou absolvierte ihre Studien und Ausbildung an der Universitdt London, UK, dem
Centre for Disease Control in Atlanta, USA, und der Universitat von Leicester, UK. Sie erwarb
Abschliisse (BSc Hons, MSc, Promotion) in Biochemie, Mikrobiologie, Virologie und Betriebs-
wirtschaftslehre. Viele Jahre lang war sie Direktorin des Virusreferenzzentrums des Gesund-
heitsministeriums von Zypern und des WHO-Kooperationszentrums von Zypern. Derzeit ist
Dr. Eleftheriou Geschéftsfihrerin der Thalassaemia International Federation (TIF). In den
genannten Funktionen sowie im Rahmen ihrer Aufgabe als WHO-Beraterin und Autorin
zahlreicher Verdffentlichungen setzte sie sich mehr als drei Jahrzehnte lang zusammen mit
Patienten, Arzten und anderen medizinischen Berufsgruppen sowie politischen Entschei-
dungstragern fir die Belange von Menschen mit Hdmoglobinerkrankungen ein.

Dr. Michael Angastiniotis

Dr. Angastiniotis erwarb seinen Abschluss in Medizin an der Universitat Aberdeen in Schott-
land im Jahr 1966. Er war in der Vergangenheit Direktor der Abteilung fiir Kinderheilkunde am
Archbishop Makarios Ill Hospital in Nikosia, Zypern, und des zyprischen Thalassémie-Zentrums
sowie Prasident der zyprischen Gesellschaft fiir Kinderheilkunde. Derzeit ist Dr. Angastiniotis
der arztliche Berater der Thalassaemia International Federation. Als Mitglied des Komitees zur
Einddmmung von erblichen Andmien und eines Expertengremiums zur Humangenetik war
er aktiv in der WHO téatig. Dariiber hinaus war er Sonderberater und kurzfristiger Berater fiir
die Einddmmung von Hamoglobinopathien im dstlichen Mittelmeerraum.
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Ubersetzung der deutschen
Ausgabe

Die Ubersetzung der deutschen Ausgabe war nur durch die groBziigige finanzielle und
moralische Unterstltzung des Projektes durch den Verein ,KINDerLEBEN - Verein zur Férder-
ung der Klinik fiir krebskranke Kinder e.V. Berlin” mdglich, der sich seit vielen Jahren fiir die
Klinik fur Padiatrie mit Schwerpunkt Onkologie/Hamatologie/KMT der Berliner Charité
engagiert. Die TIF und die Herausgeber der deutschen Ausgabe dieses Buches mochten sich
dafiir an dieser Stelle noch einmal ganz herzlich bedanken.

Die englische Originalausgabe wurde von Stephan Lobitz und Cirsten Verleger ins Deutsche
Ubersetzt.

Stephan Lobitz hat in Disseldorf und Berlin Medizin studiert. Seit 2004 ist er als Assistenzarzt
an der Klinik fir Padiatrie mit Schwerpunkt Onkologie/Hamatologie/KMT der Berliner Charité
(Direktor: Prof. Dr. med. Dr. h.c. G. Henze) tatig und betreut dort seit 2008 die Kinder mit
Sichelzellkrankheiten. Mit rund 100 padiatrischen Patienten ist die kinderhdmatologische
Abteilung der Charité das grof3te Sichelzell-Behandlungszentrum in Deutschland.

Cirsten Verleger studierte Medizin und spater Ubersetzen und ist seit 1997 freiberufliche
Ubersetzerin fiir medizinische Texte.

KINDerLEBEN=verein zur Forderung

der Klinik fiir krebskranke Kinder eV, Berlin

www.kinderleben.de
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Vorwort

Die vorliegende Informationsbroschiire soll den Familien von Kindern mit einer Sichel-
zellkrankheit zuverldssige und geblindelte Informationen tber die Erkrankung liefern, um sie
in die Lage zu versetzen, die bestmdgliche Behandlung fiir ihre Kinder zu finden. Dariiber
hinaus erlautert sie, wie sich die Erkrankung in einem friihen Stadium erkennen lasst, in dem
sie noch glinstig beeinflusst werden kann. Auf diese Weise kdnnen sich die Eltern rechtzeitig
an einen Arzt wenden, um so die haufig verheerenden Folgeschaden zu verhindern. Die
Broschiire soll aber auch Eltern im Umgang mit der Erkrankung helfen und sie unterstitzen,
in Absprache mit dem Arzt aktiv an der Behandlung ihrer Kinder mitzuwirken. Dadurch soll
eine positive, unterstlitzende und disziplinierte Grundhaltung geférdert werden.

Die Informationsbroschiire kann aber auch von Arzten zur Aufklarung von Eltern und
erkrankten Kindern Uber die Sichelzellkrankheit genutzt werden.

Die in dieser Broschiire enthaltenen wissenschaftlichen Informationen sind auf dem
neuesten Stand. Sie sind in einfacher und verstandlicher Weise formuliert und damit auch fur
Familienmitglieder und Menschen mit Sichelzellkrankheit ab einem gewissen Lebensalter
geeignet. Wir hoffen, dass die Broschiire Eltern und Betroffenen ein hilfreiches
Nachschlagewerk fiir Informationen tber die Erkrankung und Moglichkeiten, Komplika-
tionen vorzubeugen, sein wird. Je mehr die Betroffenen und ihre Eltern tGber die Erkrankung
wissen, desto mehr Menschen mit Sichelzellkrankheit kann zu einem gllcklichen und
produktiven Leben verholfen werden - und zu einer Lebenserwartung, die fast der gesunder
Menschen entspricht.

Die Informationen in dieser Broschiire spiegeln die Meinung der Autorin wider und sind das
Ergebnis langjdhriger Erfahrung in der Behandlung von Patienten mit Sichelzellkrankheit
sowie im Umgang mit den vielen unterschiedlichen gesundheitlichen Problemen, mit denen
sich die Betroffenen und ihre Familien konfrontiert sehen. Die Informationen stammen aus
wichtigen wissenschaftlichen Studien, die groRe Patientenzahlen einschlossen, und haben
damit eine solide Evidenzgrundlage. Es ist méglich, dass andere Arzte andere Meinungen
und Methoden vertreten, die sich von den in dieser Broschlire genannten in gewisser
Hinsicht unterscheiden.

Wir bitten Sie als Leser - seien Sie Eltern, Betroffene, Arzte oder Angehérige anderer
medizinischer Berufsgruppen - ausdriicklich um eine Riickmeldung zu dieser Informations-
broschire, die wir in spateren Ausgaben beriicksichtigen méchten. Durch derartige Rlickmel-
dungen tragen Sie selbst etwas zu einer besseren und geslinderen Zukunft von Menschen
mit Sichelzellkrankheit aller Altersgruppen bei.

Adlette Inati-Khoriaty
Die Autorin
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Geleitwort des Prasidenten
der Thalassaemia International
Federation

Fortschritte bei der Vorbeugung, Diagnosestellung und Behandlung von Hamoglobiner-
krankungen, insbesondere der Thalassamie und der Sichelzellkrankheit, haben grof3en
Einfluss sowohl auf die Haufigkeit der Erkrankungen als auch auf die Gesundheit der
Patienten gehabt.

Durch die Entwicklung neuer Behandlungsprotokolle kénnen Menschen mit Sichel-
zellkrankheit, die in der gliicklichen Lage sind, Zugang zu einer modernen Behandlung zu
haben und sich diese leisten kdnnen, mit einer langeren Lebenserwartung und einem
erfiillteren Leben rechnen. Als Mitglieder der Thalassaemia International Federation (TIF) sind
wir von der Aussage unseres Slogans ,Gemeisam sind wir stark’ iberzeugt. Mit unseren immer
zahlreicher werdenden und standig weiter entwickelten Schulungsprogrammen setzen wir
uns flr eine Verbesserung der Gesundheit und Lebensqualitat aller Menschen mit Hamo-
globinerkrankungen ein, wo immer sie auch leben und unabhangig von Nationalitat, Religion
oder sozialem Status.

Unsere neuesten Erfolge im Rahmen unserer Bemiihungen zur weltweiten Einddmmung der
Hamoglobinkrankheiten, die Resolutionen der Weltgesundheitsorganisation vom 27. Mai
2006 zur Sichelzellandmie (RESOLUTION WHA59.20) und vom 29. Mai 2006 zur Thalassamie
und anderen Hamoglobinopathien (RESOLUTION EB118.21), waren die Initialziindung fur
eine Kampagne, mit der wir die Grundsdtze einer wirksamen Einddmmung verbreiten
mochten. Die TIF vertritt die Belange aller Erkrankten und ihrer Familien fiir eine bessere und
gesiindere Zukunft und hohere Lebensqualitat. Dabei stellen kulturelle Unterschiede,
Nationalitdten, Religionen, Sprachen oder Erkrankungen keine Hindernisse dar.

Die TIF besucht regelméafig Lander, in denen nicht nur die Thalassémie sondern auch die
Sichelzellkrankheit hdufig sind. Daher ist uns diese Informationsbroschiire, die von einer
erfahrenen Arztin und Mitarbeiterin unserer Vereinigung verfasst wurde, sehr willkommen
und es war uns eine Freude, die Erstellung der Broschiire zu unterstiitzen.

Die Broschiire enthalt wichtige Informationen Uber die Sichelzellkrankheit und ihre Behand-
lung, die in einfacher und leserfreundlicher Weise dargestellt sind. Sowohl Trager der Erban-
lage als auch Erkrankte und ihre Familien, aber auch Mitmenschen, die einfach nur etwas tiber
die Erkrankung erfahren mdchten, finden hier wertvolle Informationen.

Die TIF dankt Frau Dr. Adlette Inati-Khoriaty fiir ihren unschdtzbaren Beitrag zur Erstellung
dieser Broschuire. Darliber hinaus méchten wir Dr. Androulla Eleftheriou — Geschéftsfuhrerin
der TIF - und Dr. Michael Angastiniotis — Arztlicher Berater der TIF - fiir das Lektorat der
Broschiire danken.

Panos Englezos

Prasident
Thalassaemia International Federation
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Einflihrung

Die Sichelzellkrankheit ist eine Erbkrankheit der roten Blutkorperchen. Die roten
Blutkorperchen versorgen mit Hilfe der Substanz Hdimoglobin den gesamten Kérper mit
Sauerstoff. Himoglobin ist der rote Blutfarbstoff, der dem Blut seine Farbe verleiht. Es enthalt
viel Eisen und transportiert Sauerstoff von den Lungen zu allen Kérperbereichen. Dariiber
hinaus transportiert es den ,Abfallstoff” Kohlendioxid aus dem gesamten Korper zu den
Lungen, wo er abgeatmet werden kann. Gesunde rote Blutkdrperchen enthalten nur
normales Hdmoglobin und haben eine Form, die der eines Donuts (ein ringférmiges Geback-
stiick mit einer Delle in der Mitte) dhnelt. Sie sind glatt, biegsam und kénnen problemlos
kleine BlutgefaBe passieren, um ihre lebenswichtige Funktion auszuiliben. Bei der Sichel-
zellkrankheit enthalten die roten Blutkdrperchen dagegen ein verdandertes Hdmoglobin, das
Sichelzellhdmoglobin genannt wird. Das Sichelzellhdmoglobin fiihrt dazu, dass die roten
Blutkdrperchen ihre Eigenschaften d@ndern. Sie werden steifer und unflexibler und nehmen
die Form von Sicheln oder Halomonden an. Diese Sichelform der roten Blutkdrperchen
(Erythrozyten) gibt der ,Sichelzellkrankheit” ihren Namen. Sichelzellen sterben friihzeitig ab,
was zu einer Blutarmut (Andmie) fihrt. Darliber hinaus lagern sie sich aneinander und bilden
Haufen, die wie ein Pfropf in kleinen Blutgefal3en stecken bleiben. Dadurch verlangsamen
oder blockieren sie den Blutfluss und beeintrachtigen so die Durchblutung und Sauer-
stoffversorgung bestimmter Korperbereiche. Das fiihrt zu Schmerzen, schadigt die Gewebe
und kann die schwerwiegenden Komplikationen der Sichelzellkrankheit hervorrufen.

Normales rotes Blutkorperchen Sichelzelle

Wodurch wird die
Sichelzellkrankheit verursacht?

Alle Formen der Sichelzellkrankheit sind Erbkrankheiten, das hei3t, man kann sie nicht im
Laufe des Lebens erwerben. Erbkrankheiten werden liber Gene von den Eltern auf die Kinder
Ubertragen. Gene sind die Bestandteile der Samenzelle des Vaters und der Eizelle der Mutter,
die alle Eigenschaften des Kindes festlegen. Wir erben fir fast alle kdrperlichen Merkmale
Genpaare von unseren Eltern, so auch fir unseren Hdmoglobin-Typ. Jeder Elternteil hat zwei
Gene fir die so genannte B-Untereinheit des Hdimoglobins, die auf Chromosom 11 liegen.
Jedes Kind erhdlt aber von jedem Elternteil nur eines der beiden Gene. Welches Gen jeweils
vererbt wird, ist reiner Zufall. Die Sichelzellkrankheit wird durch einen Fehler in dem Gen
verursacht, das den Korper veranlasst, die -Untereinheit des Himoglobins zu bilden.
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Als Folge wird Sichelzellhdmoglobin gebildet. Das Sichelzell-Gen ist bei Menschen afrika-
nischer, lateinamerikanischer und indischer Abstammung und auch solchen, die aus dem
Mittelmeerraum stammen, besonders haufig.

Um eine Sichelzellkrankheit zu erben, muss ein Kind von einem Elternteil ein
Sichelzellhdmoglobin-(HbS-)Gen und vom anderen Elternteil entweder ein HbS-Gen, ein
HbC-Gen oder ein Beta-Thalassamie-Gen erben. Das bedeutet, dass beide Elternteile Trager
einer Hdmoglobinanomalie sein miissen, also die Anlage fiir ein krankes Hdmoglobin haben.
Wenn beide von den Eltern vererbten Gene solche fiir das gewohnliche Himoglobin A sind,
wird das Kind normales Hamoglobin bilden und keine Sichelzellkrankheit haben. Werden
dagegen von beiden Elternteilen Gene fiir Sichelzellhdmoglobin HbS vererbt, wird das Kind
eine Sichelzellandmie ausbilden - die haufigste Form der Sichelzellkrankheit. Der Korper
dieses Kindes kann dann nur Sichelzellhdmoglobin produzieren. Menschen, die ein Gen fir
normales Himoglobin und eines fiir Sichelzellhdmoglobin erben, werden als Trager bezeich-
net. lhr Koérper bildet sowohl normales Hamoglobin als auch Sichelzellhdmoglobin. Der
Trager-Status ist keine Krankheit und entwickelt sich auch nicht zu einer Krankheit. Allerdings
kann ein Mensch, der Trdger ist, seine Erbanlage auf seine Kinder tibertragen, genau wie seine
Eltern die Erbanlage auf ihn Gibertragen haben.

Wenn beide Eltern Trdger der Sichelzellen-Erbanlage sind, bestehen bei jeder Schwanger-
schaft die folgenden Wahrscheinlichkeiten:

@ 1 zu 4, dass das Kind nur normales Hamoglobin bilden wird

@ 2zu 4, dass das Kind sowohl normales Hdmoglobin als auch Sichelzellhdmoglobin
bilden wird (Trdger)

- 1 zu 4, dass das Kind nur Sichelzellhdmoglobin bilden wird (Sichelzellanamie)

Diese Wahrscheinlichkeiten sind bei allen Schwangerschaften mit dem gleichen Partner
gleich.

Vererbungsszenarien

Das Vererbungsmuster, mit dem das Sichelzell-Gen von Generation zu Generation
weitergegeben wird, wird autosomal-rezessive Vererbung genannt. Die folgende Abbil-
dung veranschaulicht unterschiedliche Vererbungsszenarien, die im ,wirklichen Leben” zu
beobachten sind. "Normal” (usual) steht fiir eine Person mit zwei normalen Hamoglobin-
Genen (HbA oder AA), "Trager” (trait) fir eine Person mit einem normalen Hdmoglobin-Gen
und einem Sichelzell-Gen (AS) und ”"Anamie” (anaemia) fur eine Person mit zwei Sichelzell-
Genen (SS), die gar kein normales Hdmoglobin bilden kann und daher die Krankheit hat.

é Die Sichelzellkrankheit 13



usual trait usual anaemia
Wenn ein Elternteil das Wenn ein Elternteil eine
Sichelzell-Gen tragt und Sichelzellandmie hat und
der andere Elternteil kein der andere Elternteil kein
Tréger ist, betragt die Tréger ist, werden alle
AA AS Wahr.scheirllichkeit, dass Kinder Trager sein.
m das Kind Trager der
Sichelzell-Erbanlage ist,
AA AS AA AS 50% (12u2). i AS AS A*S
usual trait usual trait trait trait trait trait
trait trait trait anaemia

1"

Wenn beide Elternteile
Trager sind, ist die
Wahrscheinlichkeit, dass
das Kind eine
Sichelzellkrankheit hat,

\ 25% (1 zu 4).
SA

)

Wenn ein Elternteil eine
Sichelzellandmie hat und
der andere Elternteil
Trager ist, werden
statistisch gesehen 50 %
der Kinder eine Sichelzell-
anamie und 50 % die

AA AS AS AS sS ss Sichelzell-Erbanlage
usual trait trait anaemia trait trait anaemia anaemia

Wie wird die Sichelzellkrankheit
diagnostiziert?

Die Diagnose einer Sichelzellkrankheit wird anhand von Bluttests gestellt, in denen nach der
fehlerhaften Hamoglobin-Form gesucht wird. Am haufigsten wird die so genannte
Hamoglobin-Elektrophorese  durchgefiihrt.  Ein  neueres  Verfahren ist die
Hochleistungsfliissigkeits-Chromatographie (HPLC). Eine weitere, jedoch unsicherere
Methode, die aber fast Gberall einfach durchzufiihren ist, ist der Blutausstrich. Dabei wird eine
Blutprobe unter einem Mikroskop auf das Vorhandensein von roten Blutkdrperchen mit
Sichelzellenform untersucht. Die Diagnoseverfahren werden von fast allen Laboren durch-
gefiihrt. Sie sind schnell, empfindlich und relativ preisgiinstig.
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Die unterschiedlichen Formen
der Sichelzellkrankheit

Die drei haufigsten Formen der Sichelzellkrankheit sind die HbSS-Krankheit (oder Sichelzell-
anamie - Hb steht fiir Himoglobin), die HbSC-Krankheit und die Sichelzell-B-Thalassamie.
Alle diese Formen konnen Schmerzkrisen und Komplikationen hervorrufen, allerdings
verlaufen einige Formen schwerer als andere. Der Ausdruck ,Sichelzellandmie” wird hdufig
synonym mit ,Sichelzellkrankheit” verwendet, es handelt sich bei der Sichelzellandmie jedoch
nur um einen Subtyp der Sichelzellkrankheit. Die Sichelzellandmie ist die hadufigste und
schwerwiegendste Form der Sichelzellkrankheit. Ein Kind mit Sichelzellandmie erbt von
beiden Elternteilen das Gen fir Sichelzellhdmoglobin und bildet nur verandertes Sichelzellha-
moglobin.

Bei der HbSC-Krankheit (ibertragt ein Elternteil das Sichelzell-Gen, wéhrend der andere ein
Hamoglobin-C-Gen vererbt. Diese Form der Sichelzellkrankheit nimmt einen weniger
schweren Verlauf als die Sichelzellandmie.

Bei der Sichelzell-B-Thalassamie (HbSBThal) erbt das Kind ein Sichelzell-Gen und ein
B-Thalasséamie-Gen, wobei Letzteres entweder zur Bildung von weniger Hdmoglobin fiihrt
oder dazu, dass gar kein Himoglobin gebildet wird. Bildet das Gen kein Hdmoglobin, wird die
Erkrankung HbS/B°-Thalassdmie genannt und das Erscheinungsbild der Erkrankung
entspricht dem der Sichelzellandamie. Bildet das B-Thalassdmie-Gen dagegen weniger Himo-
globin, heif3t die Erkrankung HbS/B*-Thalassamie und ist weniger schwer ausgepragt als die
Sichelzellandmie. Die Sichelzell-B-Thalassamie ist im Mittelmeerraum sehr hdufig und dhnelt
in ihrem Erscheinungsbild der Sichelzellandmie, wahrend sie sich von der -Thalassdamie
unterscheidet.

Eine Sichelzellkrankheit entsteht also nicht nur, wenn das Kind zwei Gene fur Sichelzellhdmo-
globin erbt, sondern auch, wenn es ein Gen fiir Sichelzellhdmoglobin in Kombination mit
einem anderen veranderten Himoglobin-Gen erbt. Die unterschiedlichen Formen der Sichel-
zellkrankheit weisen zwar gewisse Unterschiede auf, die Symptome sind aber hdufig sehr
dhnlich.
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Haben alle Menschen mit
Sichelzellkrankheit die gleichen
Beschwerden und den gleichen
Krankheitsverlauf?

Die Symptome der Sichelzellkrankheit kdnnen sehr unterschiedlich ausgeprdgt sein. Einige
der Betroffenen sind relativ gesund und die Krankheit wird erst in hoherem Lebensalter
diagnostiziert, wahrend andere wiederholt im Krankenhaus behandelt werden miissen und
viele Komplikationen erleiden. Wieder andere sterben in jungen Jahren an der Krankheit und
ihren Komplikationen. Die Griinde fiir diese sehr unterschiedlichen Krankheitsverlaufe sind
nicht alle bekannt und die Wissenschaftler arbeiten intensiv an ihrer Aufkldrung.

Die Sichelzellkrankheit kann einen sehr unterschiedlichen Verlauf nehmen und
niemand kann zu einem friihen Zeitpunkt genau sagen, wie schwer die Erkrankung
ausfallen wird.

Allerdings gibt es einige Merkmale der Betroffenen und Faktoren aus dem
Umfeld, die den Verlauf der Sichelzellkrankheit beeinflussen konnen:

a. die Form der Sichelzellkrankheit

b. wie friih die Krankheit diagnostiziert und wie schnell sie behandelt wird

c. die Versorgung, die der Betroffene erhalt

d. die Art und Weise, wie der Betroffene und die Menschen in seinem Umfeld, insbe-
sondere die Eltern, mit der Erkrankung umgehen

Die Sichelzellandmie ist im Allgemeinen schwerer ausgeprdgt als die Sichelzell-B-Thalassamie
oder die Hb-SC-Krankheit. Kinder, bei denen die Diagnose zum Zeitpunkt der Geburt gestellt
wird und die eine vorbeugende Behandlung mit Penicillin sowie die notwendigen Impfun-
gen erhalten, scheinen einen deutlich besseren Krankheitsverlauf zu haben als Kinder, bei
denen die Diagnose spdter gestellt wird. Patienten, die in Spezialzentren flr die Sichel-
zellkrankheit von Expertenteams behandelt werden, haben eine bessere Prognose als solche,
die in kleineren und nicht spezialisierten Zentren behandelt werden. Und besonders wichtig:
Aktiv beteiligte Eltern, die viel Uber die Krankheit wissen und in der Lage sind, ihre Kinder zu
unabhangigen und durchsetzungsfahigen Personlichkeiten zu erziehen, konnen viel zu
einem besseren und gestinderen Leben ihrer Kinder beitragen. Jugendliche und Erwachsene,
die bereits in der friihen Kindheit gut von ihren Eltern angeleitet wurden, die Anweisungen
ihres Arztes befolgen und ihre Krankheit akzeptieren, haben einen deutlich besseren Verlauf
als andere, bei denen dies nicht der Fall ist.

Menschen mit Sichelzellanamie haben ein vollstandig intaktes Gehirn und ein

normales Intelligenzniveau. Einige von ihnen sind hochbegabt und nehmen eine
Vorreiterrolle in der Gesellschaft ein.
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Die haufigsten gesundheitlichen
Probleme im Zusammenhang mit
der Sichelzellkrankheit

Schmerzen

Besonders charakteristisch fuir die Sichelzellkrankheit sind regelmaBig wiederkehrende
Schmerzepisoden, so genannte Krisen. Die Schmerzen werden dadurch verursacht, dass die
unflexiblen Sichelzell-Erythrozyten in kleinen Blutgefd3en stecken bleiben und dadurch den
Blutfluss durch diese Gefa3e und die Durchblutung verschiedener lebenswichtiger Organe in
Brust- und Bauchraum sowie in Gelenken und Knochen blockieren. Diese Situation wird als
Gefal3verschluss (Vasookklusion) bezeichnet und ist fiir zahlreiche der gesundheitlichen
Folgeschaden der Sichelzellkrankheit verantwortlich. In dieser Situation kdnnen weder rote
Blutkdrperchen noch Sauerstoff zu den Geweben gelangen. Durch den Sauerstoffmangel
kommt es zu Schmerzen, die meist Knochen, Gelenke, Bauch- und Brustraum betreffen. Sie
kénnen nicht nur von Person zu Person sondern auch bei einem Betroffenen in
verschiedenen Phasen unterschiedlich stark und haufig auftreten und wenige Stunden oder
einige Wochen andauern. Einige Personen haben nur wenige Schmerzkrisen, wahrend
andere jeden Monat eine Krise haben und im Krankenhaus mit intravendsen Schmerzmitteln
(Analgetika) behandelt werden miissen. Die Schmerzen kdnnen manchmal so unertrdglich
sein, dass der Betroffene auBer Gefecht gesetzt wird. Im Allgemeinen haben &ltere Patienten
haufigere und schwerere Schmerzkrisen als jlingere Patienten. Haufige auslésende Faktoren
fuir Schmerzkrisen sind ein Flissigkeitsmangel des Korpers (Dehydratation), Fieber, extreme
Temperaturen sowie niedriger Sauerstoffgehalt der Umgebung und Erschépfung.

Andmie

Gesunde rote Blutkdrperchen haben eine durchschnittliche Lebensdauer von etwa 120
Tagen. Danach sterben sie ab und miissen ersetzt werden. Demgegentiber sind Sichelzellen
weniger stabil und sterben bereits nach 10 bis 20 Tagen friihzeitig ab. Dies fiihrt zu Blutarmut
(Andamie). Bei Menschen mit Sichelzellkrankheit kann die Andmie noch dadurch verstarkt
werden, dass das Blut in einer sich plotzlich vergréBernden Milz ,versackt” (akute Milzse-
questration) und/oder dass aufgrund von bestimmten Infektionen keine neuen
Blutkorperchen gebildet werden (aplastische Episode) bzw. die roten Blutkdrperchen
verstarkt abgebaut werden (hyperhdamolytische Krise). Die Zeichen einer Andmie sind
Blasse, schnelle Ermiidbarkeit, Reizbarkeit, Appetitiosigkeit und eine Beeintrachtigung des
Wachstums. Oft geht eine Krise mit einer gelblichen Verfarbung der Augen, manchmal auch
mit einer Gelbverfarbung der Haut einher.
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Haufige Infektionen

Sauglinge und kleine Kinder mit Sichelzellkrankheit sind extrem anféllig fir lebensbedroh-
liche Infektionen der Lungen (Pneumonie), des Blutes (Blutvergiftung/Sepsis), der
Hirnhdute (Meningitis) und der Knochen (Osteomyelitis). Das hochste Risiko flr derartige
Infektionen haben Kinder unter funf Jahren und besonders besorgniserregend sind
Infektionen mit den folgenden Bakterien: Streptococcus pneumoniae (Pneumokokken),
Haemophilus influenzae Typ b (Hib), Neisseria meningitidis (Meningokokken) und Salmo-
nellen. Darlber hinaus sind Kinder mit Sichelzellkrankheit auch fiir Infektionen mit Grippe-
viren anféllig. Sie erkranken grundsatzlich an allen Infektionen mit Erregern, die auch andere
Kinder befallen, allerdings haufiger, und werden schneller sehr krank, da ihr Immunsystem —
und insbesondere die Milz — nicht richtig arbeitet. Darliber hinaus haben sie ein hoheres
Risiko, schwerwiegende Komplikationen zu erleiden oder sogar daran zu sterben. Jugend-
liche und Erwachsene kénnen diese Infektionen viel besser bekampfen als kleine Kinder, da
ihr Immunsystem starker ist.

Sichelzellen kénnen neben allen anderen Organen auch die Blutgefa3e der Milz blockieren.
Durch wiederholte Verstopfung dieser BlutgefaBe kommt es zu einem so genannten Milzin-
farkt und in der Folge zu einer Schadigung der Milz. Das hat wiederum zur Folge, dass die Milz
bei den meisten Betroffenen bis zum 5. Lebensjahr aufhért zu arbeiten (Autosplenektomie).
Eine Ausnahme bilden einige Patienten aus dem Mittelmeerraum, die bis zu einem relativ
hohen Lebensalter eine gro3e Milz haben kénnen. Die Milz liegt im linken Oberbauch und ist
Teil der korpereigenen Infektionsabwehr. Sie dient als Filter und entfernt Bakterien aus dem
Blut. Eine geschadigte Milz bedeutet ebenso wie ein Fehlen der Milz oder das Fehlen von
Lymphknoten, dass die Kinder eine héhere Anfalligkeit fiir schwerwiegende und manchmal
tédlich verlaufende Infektionen haben. Derartige Infektionen sind nur dann behandelbar und
kénnen ohne Folgeschaden abheilen, wenn sie frih genug erkannt und behandelt werden.
Zum Gluck hat die Zahl der Todesfalle durch Infektionen stark abgenommen, seit die betroff-
enen Kinder bereits sehr friih in der Neugeborenenphase erkannt (diagnostiziert) werden
und eine sofortige Behandlung erhalten, durch die Komplikationen verhindert werden
konnen. Beispiele fiir solche Behandlungen sind das Antibiotikum Penicillin und notwendige
Impfungen gegen einige schwerwiegende Infektionen.

Wichtig

@ Ein Kind mit Sichelzellkrankheit hat ein viel hoheres Risiko fiir schwerwiegende
und moglicherweise todlich verlaufende Infektionen als die meisten anderen
Kinder.

@ Bei Kindern mit Sichelzellkrankheit ist jede Infektion ein Notfall.

Schadigung und Funktionsausfall von Organen (Organversagen)
Sichelzellen kénnen den Blutfluss in Blutgefaen blockieren und dadurch Organen die
Blutzufuhr und damit die Versorgung mit Ndhrstoffen und Sauerstoff abschneiden. Zudem
hat das Blut von Menschen mit Sichelzellkrankheit generell einen niedrigen Sauerstoffgehalt.
Der standige Mangel an sauerstoffreichem Blut, der durch die wiederholte Verstopfung der
winzigen, die Organe versorgenden Blutgefal3e durch die Sichelzellen bedingt ist, kann die
Gewebe schadigen. Hiervon konnen alle Organe betroffen sein, einschlief3lich Nieren, Leber,
Milz, Herz und Augen.
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Bei Kindern, die keine bestmdgliche und friihe Behand-
lung erhalten, kommt es im Laufe der Jahre zu einer
Verschlechterung der Funktionsfahigkeit von Nieren,
Leber, Milz, Herz, Augen usw. und schliefSlich zum
Organversagen mit Todesfolge. Zum Gllick lassen sich
diese schwerwiegenden Folgeschdden durch eine
frihzeitige Diagnosestellung der Erkrankung und
geeignete Behandlung bei der Mehrzahl der Betroffenen
auf ein Minimum reduzieren. Dies ist moglich, wenn die
Krankheit frih erkannt wird - vorzugsweise in der
Neugeborenenphase - und die Erkrankten sofort von : :
einem Spezialzentrum fiir Sichelzellkrankheiten betreut e g o § \
werden.

Weitere gesundheitliche
Komplikationen

Schlaganfille

Schlaganfélle gehoren zu den katastrophalsten und haufigsten gesundheitlichen Komplika-
tionen im Zusammenhang mit der Sichelzellkrankheit. Sie treten meist bei der Sichelzell-
anamie und besonders haufig bei kleinen Kindern auf. Die Ursache ist eine Blockade des
Blutflusses zu einem Gehirnabschnitt durch die Sichelzellen. Die daraus folgende Verrin-
gerung der Sauerstoffzufuhr schadigt das Gehirn. Weniger haufig und eher bei Erwachsenen
werden Schlaganfélle durch Blutungen im Gehirn verursacht. Ein Schlaganfall kann sehr
deutlich zu Tage treten und mit eindeutigen Symptomen verbunden sein oder aber still
verlaufen und nur durch spezielle bildgebende Diagnoseverfahren wie die Kernspintomogra-
phie (oder Magnetresonanztomographie, kurz MRT) zu erkennen sein. Das Risiko lhres
Kindes, einen Schlaganfall zu erleiden, ldsst sich am besten durch die transkranielle
Dopplersonographie (TCDS) bestimmen. Dieses Untersuchungsverfahren misst die
Geschwindigkeit des Blutflusses im Gehirn. Vor kurzem fanden Wissenschaftler heraus, dass
Kinder, bei denen diese Untersuchung Anomalien zeigt, ein hohes Schlaganfallrisiko haben
und sofort eine vorbeugende Behandlung benétigen. Leider wird dieses Verfahren nur in
einigen wenigen Zentren weltweit durchgefiihrt.

Ein Schlaganfall kann mit einem oder mehreren der folgenden Symptome verbunden sein:
starke Kopfschmerzen, Ohnmachtsanfall, Krampfanfille, plétzliche Schwache oder plotz-
liches Taubheitsgefiihl in einem Arm oder Bein oder im gesamten Korper, gestorte Augenbe-
wegungen, asymmetrische Gesichtsmimik, Anderung des Bewusstseinszustands und
Sprachstoérungen. Sollte Ihr Kind irgendwann einmal eines dieser Symptome zeigen, muss es
so schnell wie moglich in ein Krankenhaus. Schlaganfélle kénnen todlich verlaufen und verur-
sachen haufig betrachtliche Folgeschaden.
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Akutes Thoraxsyndrom

Diese lebensbedrohliche Komplikation ist die zweithaufigste Todesursache bei Patienten mit
Sichelzellkrankheit und wird im Anschluss an eine Infektion beobachtet. Sie ist bei Kindern
haufiger als bei Erwachsenen und bei der Sichelzellanamie haufiger als bei anderen Formen
der Sichelzellkrankheit. Das akute Thoraxsyndrom fiihrt zu Schmerzen im Brustraum, Fieber,
Husten und Atembeschwerden. Die Réntgenaufnahme der Lunge dhnelt dem Bild einer
Lungenentziindung (Pneumonie) und auch die Symptome sind denen der Lungenentziind-
ung dhnlich. Verursacht wird das akute Thoraxsyndrom durch festsitzende Sichelzellen in den
BlutgeféBen der Lunge oder eine Infektion. Tritt es wiederholt auf, so schadigt dies die
Lungen. Ein akutes Thoraxsyndrom erfordert eine sofortige Krankenhauseinweisung und
arztliche Behandlung.

Akute Milzsequestration

Die meisten Kinder mit Sichelzellkrankheit haben tGiber mehrere Jahre eine vergréRerte Milz.
Manchmal kann das Blut innerhalb kurzer Zeit pl6tzlich in der Milz ,versacken”, was zu einer
plotzlichen schweren Blutarmut (Anamie) fihrt und einen Zustand hervorruft, der dem einer
starken inneren Blutung vergleichbar ist. Diese Situation wird akute Milzsequestration
genannt. Eine akute Milzsequestration ist gewohnlich ab dem 6. Lebensjahr seltener, weil es
durch die haufigen Sichelzellkrisen zu einer Narbenbildung in der Milz kommt und sich die
Milz von Kindern mit Sichelzellkrankheit dadurch verkleinert. Allerdings wird eine akute
Milzsequestration im Mittelmeerraum, wo die Sichelzellkrankheit oft durch eine dauerhafte
MilzvergroBBerung lber das 6. Lebensjahr hinaus gekennzeichnet ist, und bei Kindern mit
HbSC-Krankheit und Sichelzellen-B-Thalasséamie haufig auch in héherem Lebensalter und
manchmal sogar bei Erwachsenen beobachtet.

Die akute Milzsequestration ist eine der hdufigsten Todesursachen bei Kindern mit Sichel-
zellkrankheit. Sie ist ein medizinischer Notfall und kann innerhalb von wenigen Stunden zum
Tod flhren. Das Kind wird sehr blass und lethargisch (trdge, teilnahmslos) und hat eine
beschleunigte Atmung und einen pochenden (tastbaren) Herzschlag. Durch die gro3e Milz
kommt es zu einer Aufbldhung des Bauches. Sollte es bei lhrem Kind zu einem dieser
Anzeichen oder Symptome kommen, muss es sofort in ein Krankenhaus. Lassen Sie sich von
Ihrem Arzt Zeichen einer schweren Andmie erkldaren und lassen Sie sich zeigen, wie Sie die
Milz Ihres Kindes tasten kdnnen.

Wenn Ihr Kind sehr blass und lethargisch wird und einen aufgeblahten Bauch hat,

missen Sie an eine akute Milzsequestration denken und sofort einen Arzt rufen.
Andernfalls kann Ihr Kind innerhalb weniger Stunden sterben.

Hand-FuB3-Syndrom

Bei Sduglingen sind geschwollene, schmerzhafte und gelegent-
lich gerdtete Hande und FiBe (Daktylitis oder Hand-Fuf3-
Syndrom) oft die ersten Hinweise auf eine Sichelzellkrankheit. Die
Probleme werden dadurch verursacht, dass die sichelformigen
roten Blutkdrperchen den Blutfluss in den kleinen Gefa3en der
Hand- und FuBBknochen blockieren. Eine Daktylitis ist ein charak-
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teristisches Merkmal einer Sichelzellkrankheit und ihr Auftreten bei einem Kind muss sowohl
Eltern als auch Arzte an eine Sichelzellkrankheit denken lassen. Die Stérung wird bei etwa
einem Drittel der Kinder mit Sichelzellkrankheit unter 3 Jahren beobachtet und verschwindet
in der Regel innerhalb weniger Tage ohne bleibende Folgen.

Gallensteine

Bei etwa einem Drittel der Menschen mit Sichelzellandmie treten vor dem 18. Lebensjahr
Gallensteine auf. Beim Abbau von roten Blutkorperchen wird die Substanz Bilirubin gebildet.
Hohe Bilirubin-Konzentrationen kdnnen die Galle eindicken, Gallensteine verursachen und
bei Menschen mit Sichelzellkrankheit eine Gelbfarbung der Haut und Augen (Gelbsucht)
hervorrufen. Gallensteine konnen starke Bauchschmerzen verursachen, die tUblicherweise in
die Schulter ausstrahlen.

Gallensteine sind im Allgemeinen nicht gefahrlich. Allerdings kénnen sie, wenn sie im Gallen-
blasengang stecken bleiben, eine lebensbedrohliche Infektion der Gallenblase
(Cholezystitis) verursachen, die zu einer Blutvergiftung (Sepsis) fiihren kann. Eine ausge-
pragte Gelbfarbung der weilen Augenabschnitte kann ein Hinweis auf einen im Gallengang
stecken gebliebenen Gallenstein sein. Haufig sind Schmerzen auf der rechten Bauchseite ein
Warnsignal, bevor die Steine stecken bleiben. Wenn es bei lhrem Kind zu Fieber, zuneh-
mender Gelbsucht und sehr gelben Augen kommt und gleichzeitig Schmerzen im rechten
Oberbauch bestehen, die in die Schulter ausstrahlen, missen Sie sofort einen Arzt rufen.

Offene Stellen an den Beinen

Diese schmerzhaften Geschwiire werden bei 10 bis 20 % der

Patienten mit einer Sichelzellkrankheit beobachtet und treten

in der Regel zwischen dem 10. und 50. Lebensjahr auf. Sie sind

bei Mdnnern haufiger als bei Frauen und werden durch heil3es

4 £ Klima, Verletzungen, Infektionen und eine starke Andmie

verstarkt. Typischerweise handelt es sich um etwas Uber das

Hautniveau herausragende offene Wunden, die von geréteter

und diinner Haut umgeben sind. Sie liegen in Hautarealen, die dunkler sind als die umge-

bende Haut (Hyperpigmentation), und treten besonders haufig im Bereich der Kndchel auf.
Es kdnnen sowohl einzelne als auch mehrere Geschwiire auftreten.

Verformte und steife Sichelzellen kdnnen die BlutgefaBe verstopfen, die die Haut der Beine
mit Nahrstoffen versorgen, so dass Hautzellen absterben. Die fehlende Versorgung mit
wichtigen Nahrstoffen und Sauerstoff durch das Blut fiihrt zum Gewebeuntergang und zu
Geschwidiren. Einige Geschwiire heilen schnell ab, wahrend andere chronisch werden kénnen
oder immer wieder auftreten. Untersuchen Sie die Beine lhres Kindes regelmaBig auf
Geschwiire und Wunden, die nicht abheilen, und suchen Sie sofort einen Arzt auf, wenn Sie
derartige offene Stellen finden. Je friiher sie behandelt werden, desto besser das Behand-
lungsergebnis.
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Avaskuldre Knochennekrosen

Wenn der Blutfluss in Korperbereichen, die bereits im Normalzustand schlecht mit Blut
versorgt werden, durch Sichelzellen verlangsamt oder blockiert wird, kann es zu einer
avaskuldren Nekrose kommen. Der Begriff Nekrose beschreibt ein Absterben von Gewebe.
Avaskuldre Knochennekrosen treten besonders hdufig im Bereich des Huftgelenks
(Oberschenkelkopf) auf, wenn die Durchblutung durch Sichelzellen komplett blockiert
wird (Avaskularitat). Weitere besonders gefdhrdete Gelenke sind die Schultergelenke
(Oberarmkopf).

Avaskulare Knochennekrosen treten meist zwischen dem 30. und 50. Lebensjahr auf. Sie sind
bei Kindern seltener. Ist der Oberschenkelkopf betroffen, beginnt der Betroffene haufig
wegen der Schmerzen zu hinken. Das Gehen flihrt zu hoherem Druck und vermehrter
Schadigung und der Zustand wird chronisch. Das Risiko fiir eine avaskuldre Knochennekrose
lasst sich unter anderem durch die folgenden MaBBnahmen verringern: behutsame und
kontrollierte Bewegung der Schulter- und Hiiftgelenke, Ubungen wie Anheben der Beine in
sitzender Position und leichtes Krafttraining sowie Verzicht auf Jogging.

Nieren- und Blasenprobleme

Menschen mit Sichelzellkrankheit erleiden relativ haufig Infektionen der Harnblase und der
Nieren. Hinweise auf eine derartige Infektion sind Schmerzen beim Wasserlassen, haufiger
Harndrang, ein Unvermoégen, den Harn zu halten, Unterleibs- und Riickenschmerzen sowie
Fieber. Ein weiteres Problem, das (iber Stunden oder Tage bestehen kann, ist Blut im Urin,
das aus einer Blutung in den Nieren stammt. Je langer das Problem andauert, desto schwer-
wiegender ist es. Eine Untersuchung des Urins gibt Auskunft dartiber, ob eine Infektion bzw.
eine Blutung vorliegt.

Dariber hinaus kdnnen die Sichelzellen die Nieren schddigen, was dazu fihren kann, dass
diese den Urin nicht mehr konzentrieren. Die Urinmenge erhoht sich und es kommt zum
Bettndssen bei dlteren Kindern oder Erwachsenen. Wegen des erhdhten Fllssigkeitsverlusts
Uber den Urin leiden Kinder mit Sichelzellkrankheit haufiger an einem Flissigkeitsmangel
(Dehydratation) als andere Kinder. Die wiederholte Verstopfung der Blutgefal3e, die die
Nieren mit Nahrstoffen versorgen, kann ein Nierenversagen zur Folge haben.

Priapismus und Impotenz

Bei Madnnern mit Sichelzellkrankheit kann es zu schmerzhaften, harten und anhaltenden
Peniserektionen kommen. Diese Stérung wird Priapismus genannt. Sie kann in jedem Alter
auftreten und beruht darauf, dass die Sichelzellen den Blutfluss im Penis blockieren. Ein
Priapismus kann einige Minuten, manchmal aber auch Stunden andauern. Mit der Zeit kann
er den Penis schadigen und bei Mdnnern mit Sichelzellandmie zu Impotenz fliihren.

Wachstumsverzogerung

Die roten Blutkérperchen versorgen den Korper mit dem Sauerstoff und den Nahrstoffen, die
er fur sein Wachstum bendtigt. Ein Mangel an gesunden roten Blutkdrperchen kann bei
Sauglingen und Kindern zu einer Verlangsamung des Wachstums fiihren und im Jugendalter
einen verspdteten Eintritt der Pubertat bedingen. Die meisten Kinder mit Sichelzellkrankheit

é Die Sichelzellkrankheit 22



erreichen bis zum Erwachsenenalter ihre volle GroBe. Wenn |hr Kind kleiner als seine Freunde
ist oder die Pubertdt verspatet eintritt, kbnnen Sie es beruhigen. Es wird den Riickstand
wahrscheinlich in wenigen Jahren aufgeholt haben.

Augenprobleme

Die Sichelzellkrankheit kann eine Schadigung der Augen zur Folge haben und in seltenen
Fallen zu Erblindung fihren. Die Netzhaut (Retina) — die lichtempfindliche Schicht an der
hinteren Innenseite des Auges, die den flir das Sehen wichtigsten Augenabschnitt darstellt -
enthalt winzige Blutgefale, die von Sichelzellen verstopft werden kdnnen. Dadurch kann es
zu Blutungen oder zu einer Narbenbildung im hinteren Augenabschnitt kommen. Durch
friihe Kontrolluntersuchungen der Augen lasst sich dieses Problem in einem Stadium erken-
nen, in dem es noch erfolgreich behandelt werden kann.

Behandlung

Die Sichelzellkrankheit ist eine chronische Krankheit, die den Betroffenen ein Leben lang
begleitet. Eine friihe Diagnosestellung und Behandlung und die gute Aufklarung und Mitar-
beit der Eltern verlangern das Leben, so dass die Erkrankten das mittlere oder hohe
Erwachsenenalter erreichen kdnnen.

Die Ziele der Behandlung der Sichelzellkrankheit sind in der Regel, Krisen zu vermeiden,
Symptome zu lindern und Komplikationen vorzubeugen. Ein gro3er Teil der Behandlung der
Sichelzellkrankheit kann zu Hause durch die Eltern erfolgen. Verantwortungsbewusste,
engagierte und gut informierte Eltern haben gro3en Einfluss auf die Zukunft ihres Kindes.
Einige gesundheitliche Probleme erfordern die sofortige Behandlung in einer spezialisierten
Krankenhausambulanz (,Sichelzellsprechstunde”) oder in der Notaufnahme eines Kranken-
hauses, andere, schwerwiegendere sogar einen Krankenhausaufenthalt, damit das Kind
weitere Behandlungen erhalten und sorgféltig tiberwacht werden kann. Mégliche Behand-
lungsmaBnahmen sind die Verabreichung von Arzneimitteln gegen Schmerzen und Fieber
und von solchen zur Vorbeugung von Komplikationen, Bluttransfusionen, die Zufuhr von
Sauerstoff, die Gabe von Antibiotika und andere spezielle und allgemein unterstiitzende
MaRnahmen. Dabei profitiert das Kind am meisten von der Behandlung durch einen Spezial-
isten fir die Sichelzellkrankheit in Zusammenarbeit mit dem Kinderarzt/Hausarzt. Das
Wichtigste fir Ihr Kind sind jedoch lhre ununterbrochene engagierte Fiirsorge und lhr
Wissen Uber die Erkrankung.

Kinder mit Sichelzellkrankheit kénnen ein normales Leben filhren und werden zu

gesunden Menschen mit normaler Leistungsfahigkeit heranwachsen, wenn sie bereits
in jungem Alter die bestmdgliche Versorgung erhalten.

é Die Sichelzellkrankheit 23



Basisversorgung

Kinder mit Sichelzellkrankheit missen durch Reihenuntersuchungen von Neugeborenen
(Neugeborenenscreening) erkannt werden und bereits friih eine Spezialbehandlung
erhalten, um Komplikationen vorzubeugen. Leider gibt es derartige Reihenuntersuchungen
in Deutschland - im Gegensatz zu vielen anderen Landern — noch nicht. lhr Kind sollte ab
dem 2. Lebensmonat bis mindestens zum 5. Lebensjahr (oder so wie von seinem Arzt verord-
net) zweimal taglich Penicillin einnehmen. Es hat sich erwiesen, dass diese Penicillin-
Prophylaxe die Haufigkeit lebensbedrohlicher Infektionen deutlich verringert.

Sduglinge, Kinder und Jugendliche mit Sichelzellkrankheit missen genauso wie andere
Kinder routinemaRige Impfungen erhalten (die allgemein empfohlenen Impfungen entneh-
men Sie bitte Tabelle 1). Kinder mit Sichelzellkrankheit bendtigen vor allem Impfungen
gegen Pneumokokken, Haemophilus, Meningokokken und Hepatitis B. Sie sollten tiber die
allgemeinen Impfempfehlungen hinaus alle drei bis funf Jahre gegen Pneumokokken und
jahrlich gegen die Grippe geimpft werden.

Ihr Kind wird (wie jedes Kind) regelmdBig seinen Kinderarzt oder Hausarzt aufsuchen
missen, um die routinemaBigen Vorsorgeuntersuchungen durchfiihren zu lassen. Bei
diesen Arztbesuchen erfolgt eine umfassende korperliche Untersuchung, die Beurteilung
von Wachstum und Entwicklung und es werden Impfungen verabreicht. Dartiber hinaus
wird lhrem Kind seine Krankheit erkldrt und man sagt ihm, was es selbst tun kann, um Kom-
plikationen vorzubeugen. Diese Besuche bieten lhnen eine Gelegenheit, den Kinderarzt
Ihres Kindes um Informationen Uber die Erkrankung, die Warnsignale und Komplikationen
sowie die hausliche Behandlung haufiger gesundheitlicher Probleme zu bitten. Dariiber
hinaus kénnen Sie mit dem Arzt Giber die Verfassung Ihres Kindes und Aspekte der Gesund-
heit Ihres Kindes sprechen (bitte beachten Sie hierzu auch Tabelle 2). Solche regelmaBigen
Arztbesuche sind auch fiir Jugendliche und Erwachsene mit Sichelzellkrankheit erforderlich.

Sobald Sie wissen, dass lhr Kind eine Sichelzellkrankheit
hat, sollten Sie es bei einem spezialisierten Behandlungs-
zentrum anmelden. In einem solchen Zentrum Uberneh-
men ein Team aus Arzten und anderen Fachkréften, die
Erfahrung mit der Behandlung der Sichelzellkrankheit und
der Forschung auf diesem Gebiet haben, die Verantwor-
tung fiir lhr Kind. Ein solches Team setzt sich aus Arzten
unterschiedlicher Fachrichtungen, aber auch aus spezial-
isierten Pflegekréften, genetischen Beratern, Sozialarbeitern, Spiel- und Ergotherapeuten,
Psychologen und Erndhrungsberatern zusammen. Jugendliche und Erwachsene mit Sichel-
zellkrankheit profitieren sehr von der Betreuung in einem spezialisierten Behandlungszen-
trum. Bei den Besuchen in einem derartigen Zentrum wird lhr Kind umfangreich auf mog-
liche Komplikationen der Erkrankung untersucht (bitte beachten Sie hierzu erneut Tabelle
2). Sie kdnnen neue Behandlungsmaglichkeiten und aktuelle Forschungsergebnisse einge-
hend besprechen.
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Infektionen

Infektionen sind eine grof3e Gefahr fiir die Gesundheit Ihres Kindes und waren in der Vergan-
genheit die haufigste Todesursache von Kindern mit Sichelzellkrankheit. Penicillin und
Impfungen haben die Haufigkeit derartiger Infektionen und damit zusammenhangender
Todesfélle stark verringert. Kinder sind anfélliger fiir schwere Infektionen als Erwachsene, da
Erwachsene ein reiferes und leistungsfahigeres Immunsystem haben als Kinder.

Einer der wichtigsten Hinweise auf eine schwerwiegende Infektion bei Ihrem Kind kann
Fieber sein. Fieber sollte fiir Sie als Eltern ein Warnsignal sein. Menschen mit Sichel-
zellkrankheit, die Fieber haben, miissen genauso behandelt werden wie Menschen, denen
die Milz fehlt. Kinder, die eine vorbeugende Behandlung mit Penicillin und alle ihre Impfun-
gen erhalten haben, kénnen trotzdem fulminante Infektionen (pl6tzlich und schnell auftre-
tende, ausgepragte und schwere Infektionen, die zum Tod fiihren kdnnen) bekommen,
diese sind aber seltener als ohne die vorbeugende Gabe von Penicillin und Impfungen.
Fieber ist definiert als eine Kdrpertemperatur tber 38,5°C bei Messung lber den After (bzw.
38°C bei Messung liber den Mund und 37,2°C bei Messung in der Achselhéhle). Fieber Giber
38,5°C ist ein medizinischer Notfall und kann, wenn es nicht sofort behandelt wird, zum
plotzlichen Tod durch eine tberschielende Infektion wie zum Beispiel eine Infektion des
Blutes (Sepsis) flihren. Ein Kind, das lethargisch ist, eine schlechte Hautfarbe hat oder krank
aussieht, kann, auch wenn es kein Fieber hat, eine schwerwiegende Infektion haben und
muss sofort behandelt werden.

Daher missen fiebernde oder krank aussehende Kinder mit Sichelzellkrankheit umgehend
zu einem Arzt gebracht werden und eine intensive und schnelle Behandlung erhalten,
einschliefflich einer empirischen Antibiotika-Behandlung (Gabe von Antibiotika, die
erfahrungsgemaf bei solchen Infektionen wirksam sind). Bei einer Kérpertemperatur von
mehr als 38,5°C kann in telefonischer Absprache mit dem Arzt z.B. Paracetamol, Ibuprofen
oder Metamizol verabreicht werden. Kinder sollten kein Aspirin erhalten, da Aspirin bei
Kindern zu gefahrlichen Nebenwirkungen fiihren kann, die die Leber und das Gehirn betref-
fen (Reye-Syndrom).

Fiebernde oder krank aussehende Kinder mit Sichelzellkrankheit miissen umgehend zu
einem Arzt gebracht werden und eine intensive und schnelle Behandlung erhalten,

einschlieBlich einer empirischen Antibiotika-Behandlung (Gabe von Antibiotika, die
erfahrungsgemal bei solchen Infektionen wirksam sind).

Schmerzen

Schmerzepisoden oder Schmerzkrisen sind in allen Altersgruppen das hdufigste Symptom
der Sichelzellkrankheit. Die meisten Schmerzepisoden verlaufen leicht und kdnnen zu Hause
durch Einnahme von Analgetika (Schmerzmitteln) und nicht-medikament&se Behandlungs-
verfahren wie Massagen, heile Bader und Ablenkungs-/Entspannungsverfahren behandelt
werden. Paracetamol und nicht-steroidale Antirheumatika (NSAR) wie lbuprofen oder
Metamizol sowie kurzwirksame Opioide erzielen eine gute Schmerzlinderung und kdnnen in
vielen Féllen leichte bis mittelstarke Schmerzen beheben. Paracetamol darf nicht an Kinder
mit Lebererkrankung verabreicht werden und NSAR sind nicht fuir Kinder mit Magen- oder
Nierenerkrankungen und solche mit Blutungsstérung geeignet.
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Bei mittelstarken bis starken Schmerzen kénnen schwach wirksame Opiate wie Codein,
Codein-Abkémmlinge oder Tramadol zusammen mit Paracetamol und NSAR eingesetzt
werden. Bei starken Schmerzen sind Morphin und seine Abkdmmlinge sowie dem Morphin
aquivalente Opioide mogliche Alternativen. Pethidin zum Einnehmen sollte nur in sehr
ausgewahlten Fallen und wegen der schadlichen Auswirkungen auf das Gehirn auBerdem
nur Uber einen kurzen Zeitraum verabreicht werden. Durch Zufuhr von viel Flissigkeit lassen
sich die Schmerzen haufig lindern (bitte beachten Sie Tabelle 3).

Einige Schmerzkrisen konnen jedoch schwer verlaufen und sprechen nicht auf eine hausli-
che Behandlung an. Sie machen den Besuch der Notfallambulanz eines Krankenhauses oder
einer ambulanten Tagesklinik notwendig, damit Ihr Kind Schmerzmittel Gber eine Vene
erhalten kann. Die Forschung hat gezeigt, dass Tageskliniken gegeniiber Notfallambulanzen
zu bevorzugen sind, da sie eine schnellere Versorgung mit Schmerzmitteln erméglichen.
AuBerdem sind die Mitarbeiter in diesen Einrichtungen mit dem Behandlungsplan des
Patienten besser vertraut und haben Erfahrung mit der Uberwachung der Patienten auf
schwerwiegende Komplikationen. Derartige Einrichtungen konnten die Haufigkeit von
Krankenhausaufenthalten deutlich verringern und sind flr die Betroffenen und ihre Familien
vorteilhafter.

Die folgenden Arten von Schmerzen kénnen lebensbedrohlich sein und erfordern die
sofortige Kontaktaufnahme mit einem Arzt bzw. den sofortigen Besuch einer Notfall-
ambulanz:

@ Brustschmerzen oder Kurzatmigkeit

@ Starke Kopfschmerzen oder Schwéche in den Armen oder Beinen

@ Starke Bauchschmerzen mit Aufbldhung des Bauchraums

@ Jeder Schmerz, der mit ausgepragter Blasse einhergeht

@ Gelenkschmerzen sowie Gelenkschwellungen und -rétungen

@ Schmerzen, die nicht auf eine héusliche Behandlung ansprechen

@ Schmerzen, die von wiederholtem Erbrechen begleitet sind

@ Schmerzhafte Erektion (Priapismus)

Wenn sich die Schmerzen nicht durch eine ambulante Behandlung unter Kontrolle bringen
lassen, ist ein Krankenhausaufenthalt notwendig, der vorzugsweise auf einer Station
erfolgen sollte, die lhrem Kind vertraut ist und wo man Ihr Kind gut kennt und schnellen
Zugriff auf seine Krankenhausakte hat. Im Krankenhaus wird Ihr Kind intravenése Schmerz-
mittel (in der Regel Opioide wie Morphin), moglicherweise in Form einer patientengesteu-
erten Analgetika-Pumpe erhalten. Uber diese Pumpe kann Ihr Kind selbst steuern, wann und
wie viel Schmerzmittel es erhélt. Bei Betdtigen eines Knopfes gibt die Pumpe Arzneimittel in
das Blut ab. Das Verfahren ermdglicht eine sichere und gute Schmerzlinderung und fordert
die Unabhéangigkeit. Wahrend der Behandlung mit Schmerzmitteln sollte lhr Kind seine
Lungen bldhen, indem es in einen Luftballon oder in ein so genanntes Spirometer blast (ein
Mundsttick, in dem sich ein Ball befindet, den das Kind so hoch wie méglich pusten soll).
Dieses Blahen der Lungen verringert das Risiko, dass es zu Atmungsproblemen kommt.
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Ermuntern Sie lhr Kind, viel Flissigkeit zu trinken, vorzugsweise Wasser. Dadurch lassen

sich viele Schmerzkrisen vermeiden bzw. abkiirzen. AuBerdem hilft es, einem Flissig-
keitsmangel des Korpers (Dehydratation) vorbeugen.

Schlaganfille

Kinder, die bereits einmal einen Schlaganfall hatten und bei denen die Untersuchungen
(transkranielle Doppler-Sonographie) ein hohes Schlaganfallrisiko zeigen, missen Uber
mindestens 5 Jahre - und neueren Studien zufolge auf unbestimmte Zeit - monatliche
Bluttransfusionen erhalten. Diese Bluttransfusionen beugen weiteren Schlaganféllen vor.
Nach Abschluss der Behandlungsphase wird iber verschiedene Untersuchungen beurteilt,
ob in der Zukunft weiterhin ein Schlaganfallrisiko besteht. Besteht das Risiko weiter, miissen
die Transfusionen fortgesetzt werden. Wenn nicht, werden die Transfusionen ausgesetzt
und das Kind sehr sorgféltig beobachtet. Ihr Arzt wird lhnen die Hintergriinde und den
Nutzen von Bluttransfusionen bei Schlaganfallen erkldren. Dariiber hinaus kann er Ihnen
einen kurzen Uberblick tiber die neueren wissenschaftlichen Arbeiten zur Vorbeugung und
Behandlung von Schlaganfillen und zur Behandlung einer durch Bluttransfusionen
bedingten Eiseniiberladung geben.

Wenn lhr Kind einen Schlaganfall erlitten hat, sollte es am besten in einem spezialisierten
Behandlungszentrum von einem erfahrenen multidisziplindren Team behandelt werden. In
diesen Zentren erhdlt Ihr Kind neuropsychologische Untersuchungen und eine Rehabilita-
tion. Darliber hinaus bieten sie Informationen zu den Aspekten Eisenliberladung und Chelat-
bildung.

Eine schwerwiegende Folge von Schlaganféllen und anderen das Gehirn betreffenden
Problemen im Zusammenhang mit der Sichelzellkrankheit sind Lernstérungen, die bei
einigen betroffenen Kindern auftreten. Um derartige Lernstorungen frih zu erkennen,
sollten bei allen Kindern ab dem 6. Lebensjahr Routine-Tests durchgefiihrt werden. Besteh-
ende Lernschwierigkeiten mussen friih behandelt werden.

Maoglicherweise sollte nach einem gro3en Schlaganfall auch eine Stammzelltransplantation
erwogen werden. lhr Arzt wird Sie entsprechend beraten.

Akutes Thoraxsyndrom

Diese sehr haufige Komplikation muss als Notfall im Krankenhaus behandelt werden. Jede
Verzégerung der Behandlung kann schlimme Folgen fiir Ihr Kind haben. Das akute Thorax-
syndrom wird mit Breitspektrum-Antibiotika behandelt, die entweder in eine Vene
(intravends) verabreicht oder eingenommen werden. Zusatzlich werden eventuell Arznei-
mittel gegeben, die die Atemwege erweitern (Bronchodilatoren). Es hat sich gezeigt, dass
eine friihe Verabreichung von Bluttransfusionen die Genesung fordert und den Kranken-
hausaufenthalt verkiirzt. Weitere wichtige BehandlungsmaBnahmen sind die Gabe von
Sauerstoff und die Verabreichung von Arzneimitteln gegen Fieber und Schmerzen. Eine so
genannte Spirometrie (bei der das Kind das tiefe Einatmen trainiert) soll ein Zusammen-
fallen der Lungen (Atelektasen) verhindern. Eine iiberméaBige Fliissigkeitszufuhr wird
nicht empfohlen.
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Akute Milzsequestration

Die akute Milzsequestration ist ein medizinischer Notfall. Werden ihre Warnzeichen und
Symptome nicht erkannt, kann sie innerhalb weniger Stunden zum Tod fiihren. Die Behand-
lung der akuten Milzsequestration besteht in einer sofortigen Bluttransfusion. Die akute
Milzsequestration tritt hdufig wiederholt auf. Fur diesen Fall gibt es unterschiedliche Behand-
lungsmaoglichkeiten, wie unter anderem regelmafige Transfusionen oder die Entfernung der
gesamten oder eines Teils der Milz (Splenektomie). Der Arzt Ihres Kindes kann Ihnen alle
diese Behandlungsmaoglichkeiten und ihre Vor- und Nachteile erkléren, so dass Sie gemein-
sam die beste Alternative fiir Ihr Kind auswdhlen kdnnen.

Hand-Fuf3-Syndrom

Dieser friihe Hinweis auf eine Sichelzellkrankheit bei Kindern verlauft selbstbegrenzend und
klingt ohne Folgen ab. Die Behandlung besteht in Flussigkeitszufuhr (Hydrierung), Schmerz-
mitteln wie Paracetamol oder Ibuprofen und einer Beobachtung. Bei starken Schmerzen, die
nicht auf die iblichen Schmerzmittel ansprechen, und/oder bei Fieber sollten Sie den Arzt
Ihres Kindes informieren. Moglicherweise muss lhr Kind im Krankenhaus behandelt werden,
um starkere Schmerzmittel und eine intravendse Flussigkeitszufuhr erhalten zu kénnen.

Gallensteine

Gallensteine fihren haufig zu einer Infektion der Gallenblase (Cholezystitis) und manchmal
auch zu einer Blutvergiftung (Sepsis). Wenn Ihr Kind Symptome einer Gallenblaseninfektion
zeigt (Fieber mit zunehmender Gelbsucht und sehr gelben Augen, in Verbindung mit
Schmerzen im rechten Oberbauch, die in die Schulter ausstrahlen), muss es als Notfall im
Krankenhaus mit intravendsen Antibiotika und intravendser Fliissigkeit behandelt werden.
Meist wird spater die Gallenblase entfernt (Cholezystektomie), um schwerwiegende und
manchmal tédlich verlaufende Komplikationen zu vermeiden. Die Entfernung der Gallen-
blase ist relativ unproblematisch. Menschen ohne Gallenblase kdnnen gelegentlich nach
fettigen Mahlzeiten Probleme haben.

Offene Stellen an den Beinen

Offene Stellen (Geschwiire) an den Beinen mdssen in einem friihen Stadium behandelt
werden, wenn sie noch klein und nicht infiziert sind. Die Behandlung ist schwierig und
erfordert die gute Mitarbeit des betroffenen Kindes oder Jugendlichen und der Eltern.
Behandlungsmaflnahmen sind eine Hochlagerung des Beins, die Reinigung und Abdeckung
der Wunde, das Feuchthalten der Haut und das Tragen bequemer, flacher Schuhe sowie
sauberer weiler Baumwollsocken bis zum Abheilen des Geschwiirs.

Wenn die Haut um das Geschwiir herum rot und schmerzhaft ist und aus dem Geschwiir
oder der Umgebung Eiter austritt, ist dies ein Hinweis auf eine Infektion. In diesem Fall
mussen Sie einen Arzt aufsuchen, um Antibiotika zu erhalten. Wird das Geschwiir nach einer
2- bis 3-wochigen oben beschriebenen Behandlung gréB3er oder zeigt es keine Anzeichen
einer Heilung, ist eine intensive Behandlung der offenen Stellen im Krankenhaus mit strikter
Bettruhe und Bluttransfusionen erforderlich. Die Transfusionen verbessern den Sauer-
stofftransport zu den Geweben und kdnnen die Heilung unterstiitzen. Heilt das Geschwiir
trotz dieser Behandlung immer noch nicht ab, wird es durch eine Hauttransplantation
gedeckt. Manchmal sind mehrere Hauttransplantationen erforderlich.
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Avaskuldre Knochennekrosen

Die Behandlung dieser Komplikation hangt vom Alter des Patienten und vom Schweregrad
der Nekrose ab. Um das Gelenk zu entlasten, werden Uber einige Wochen oder Monate Unter-
armgehhilfen verordnet. Avaskuldre Knochennekrosen scheinen bei Kindern unter zwolf
Jahren unter einer Behandlung mit Analgetika, nicht-steroidalen Antirheumatika (NSAR) und
vorsichtiger, dosierter Belastung gut abzuheilen. Bei dlteren Jugendlichen und Erwachsenen
hat eine konservative Behandlung hédufig keinen oder nur einen Teilerfolg. In diesen Alters-
gruppen wird haufig auf gelenkerhaltende operative Eingriffe und Bluttransfusionen zuriick
gegriffen, um eine weitere Verformung des Gelenks zu verhindern. Kann der Betroffene nach
Abschluss des Wachstums nur unter starken Schmerzen gehen, bendétigt er ein kiinstliches
Hiiftgelenk.

Nieren- und Blasenprobleme

Es gibt verschiedene Mdglichkeiten, einem Kind zu helfen, das einndsst. Wenn das Kind
tagsuber ausreichend trinkt, kann die abendliche Flussigkeitszufuhr begrenzt werden. Eine
andere Moglichkeit ist, das Kind nachts zweimal zu wecken oder ihm fiir die Mitte der Nacht
einen Wecker zu stellen, damit es die Toilette aufsuchen kann. Bei Nierenblutungen sind in
den meisten Fallen eine hohe Flissigkeitszufuhr - manchmal wird diese im Krankenhaus
intravenos verabreicht — und Bettruhe sehr wichtig. Eine Niereninfektion muss, nachdem eine
Urinprobe zur Untersuchung und zum Anlegen einer Kultur in ein Labor geschickt wurde,
Uiber mindestens zehn Tage mit Antibiotika behandelt werden, die in eine Vene (intravends)
verabreicht werden. Bei Infektionen der Harnblase werden {iber zehn Tage Antibiotika zum
Einnehmen verordnet.

Priapismus und Impotenz
Ein Priapismus muss angemessen behandelt werden, da er unbehandelt mit der Zeit zu
Impotenz fiihren kann. Episoden, die einige Minuten anhalten, erfordern mit Ausnahme von
beruhigendem Zuspruch und Beobachtung keine Behandlung. Dagegen sollte bei Episoden,
die Stunden andauern, unverziiglich eine Bluttransfusion erfolgen. In seltenen Féllen kann
eine Operation notwendig sein.

Augenprobleme

Die Sichelzellkrankheit kann Augenschaden verursachen und in seltenen Féllen zur Erblind-
ung flihren. Im frihen Stadium bestehen keine Beschwerden und die Blutung oder Narben-
bildung lasst sich nur von einem Augenarzt (Ophthalmologen) mit Hilfe von Spezialgeraten
erkennen. In diesem frihen Stadium ist die Schadigung der Augen behandelbar. Unbehan-
delt kénnen die frihen Veranderungen zum Verlust des Sehvermogens filihren. Bitte
beachten Sie, dass die Veranderungen mdglicherweise bereits zu weit fortgeschritten sind,
wenn lhr Kind irgendwann tiber ein Nachlassen seines Sehvermdgens klagt. Deshalb muss lhr
Kind einmal im Jahr von einem Augenarzt untersucht werden.
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Bluttransfusionen

Kinder mit Sichelzellkrankheit bendtigen manchmal Blut. Die
Verabreichung von Blut wird als Bluttransfusion bezeichnet. Bei
einer Erythrozytentransfusion werden einem gesunden Spender
rote Blutkdrperchen entnommen, die dann einem Erkrankten in
eine Vene verabreicht werden. Vor der Transfusion wird das Blut des
Spenders mehreren Tests unterzogen, um zu gewahrleisten, dass es
sicher und in den notwendigen Merkmalen mit dem Blut des
Erkrankten  (Empfangers) Ubereinstimmt.  Bluttransfusionen
erhdhen bei der Sichelzellkrankheit die Anzahl der im Blut zirkulier-
enden normalen roten Blutkdrperchen und verringern die Anzahl steifer Sichelzellen. Die
Transfusionen bessern eine bestehende Andmie und damit die Blutversorgung der Gewebe.
Bei Kindern mit Sichelzellkrankheit, die ein hohes Schlaganfallrisiko haben, kdnnen
regelmaBige Bluttransfusionen dieses Schlaganfallrisiko senken. Bluttransfusionen kénnen,
richtig eingesetzt, Organschaden vorbeugen oder diese deutlich verringern und fir viele
Menschen mit Sichelzellkrankheit lebensrettend sein.

Es gibt zwei verschiedene Arten von

Transfusionen fiir Ihr Kind: einfache Bluttransfusionen sind in den folgenden
Transfusionen und Austauschtransfu- ~ Situationen angezeigt:

sionen. Einfache Transfusionen werden =~ @ Schwere Andmie

am haufigsten durchgefiihrt. Dabei wird @ Vorbeugung und Behandlung von

lhrem Kind eine vorgegebene Menge Schlaganfallen
Blut in eine Vene verabreicht. Bei einer @9 Anhaltende, schmerzhafte Peniserektion
Austauschtransfusion erhalt lhr Kind (Priapismus)

eine bestimmte Menge Blut und = @ Akutes Thoraxsyndrom

gleichzeitig wird die gleiche Menge Blut @B Operationen

aus dem Korper abgefiihrt. Auf diese =~ @ Haufige und starke Schmerzen, die die
Weise lasst sich Anzahl der Sichelzellen Lebensqualitat sehr beeintrachtigen
verringern. Vor jeder Bluttransfusion

wird lhrem Kind eine Blutprobe entnommen, an der seine Blutgruppe bestimmt wird (wie zum
Beispiel A positiv oder B negativ). Daneben sollte eine Typisierung des Blutes lhres Kindes fiir
alle Haupt- und Nebenblutgruppen (auf den Erythrozyten vorkommende Antigene) erfolgen.
AnschlieBend wird die Blutprobe mit dem Blut des Spenders gemischt (der die gleichen
Haupt- und Nebenblutgruppenmerkmale aufweist), um zu gewdbhrleisten, dass das Blut gut
Ubereinstimmt.

Bluttransfusionen sind mit gewissen Risiken behaftet, von denen das haufigste eine
Eiseniiberladung ist. Blut enthélt Eisen, das, sobald die Uber die Transfusion zugefiihrten
roten Blutkorperchen absterben, im Korper des Empfangers freigesetzt wird. Wiederholte
Transfusionen fiihren dazu, dass sich zu viel Eisen im Kérper ansammelt, was Herz, Leber und
andere Organe schadigt. Um die Eisenkonzentrationen zu verringern und diese Komplika-
tionen zu vermeiden, missen Menschen, die regelmdBige Bluttransfusionen erhalten, sich
einer Behandlung unterziehen, die Eisen aus dem Korper entfernt (Chelatbildung). Es gibt
mehrere Arzneimittel, die einen Eiseniiberschuss verringern kdnnen. Diese werden Chelatbild-
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ner genannt. Einige werden unter die Haut gespritzt, andere werden eingenommen. In den
Vereinigten Staaten wurde 2005 von der staatlichen Arzneimittelaufsichtsbehdrde (der Food
and Drug Administration oder FDA) das erste Arzneimittel zum Einnehmen zugelassen, das
Uberschussiges Eisen aus dem Korper entfernt und bei Menschen aller Altersgruppen einge-
setzt werden kann. Dieses Arzneimittel wurde bei einer grof3en Anzahl von Menschen mit
Sichelzellkrankheit eingesetzt und hat sich in wissenschaftlichen Untersuchungen als
wirksam, sicher und bequem anzuwenden erwiesen. Es sind weitere Studien erforderlich, um
die langfristige Unbedenklichkeit des Arzneimittels nachzuweisen, insbesondere bei kleinen
Kindern.

Andere Komplikationen im Zusammenhang mit Bluttransfusionen sind Infektionen mit
Bakterien und Viren. Derartige Komplikationen werden jedoch durch eingehende Untersu-
chung des Blutes und eine Impfung gegen Hepatitis B seltener. Allerdings wird weiterhin die
Ubertragung von Erregern beobachtet, fiir die es keinen schiitzenden Impfstoff gibt und auf
die das Spenderblut normalerweise nicht getestet wird. Ein Beispiel ist das Parvovirus. Derar-
tige Infektionen kénnen eine schwere Andamie und andere Komplikationen der Sichel-
zellkrankheit nach sich ziehen. Einige Menschen bilden auBerdem Unvertraglichkeitsreak-
tionen auf das fremde Blut aus, so dass es zu einer Verstarkung der Andmie und manchmal zu
Fieber und Schiittelfrost, Kurzatmigkeit und einer Dunkelfarbung des Urins kommen kann.
Eine solche Reaktion muss sofort behandelt werden. Sie muss auBerdem dokumentiert
werden und die Blutbank des Zentrums, in dem das Kind die Transfusion erhalten hat, muss
den Vorfall sehr genau untersuchen.

Lebensbedrohliche Warnsignale und Symptome, die eine sofortige arztliche
Behandlung erfordern
@ Korpertemperatur iiber 38,5°C
@ Schwaches Saugen/schwaches Schreien
@ Ausgepragte Lethargie (verminderte Aktivitat)
@ Brustschmerz und/oder Kurzatmigkeit
' Plotzliches Auftreten von starken
Kopfschmerzen/Schwéche/Schwindel/Krampfanféllen
@ Pistzlich auftretende Blasse
@ Aufblihung des Bauchraums
Anhaltende schmerzhafte Erektion (Priapismus)

o>
@ Krankes Aussehen

Neue Behandlungsformen

In den letzten beiden Jahrzehnten wurde viel auf dem Gebiet der Sichelzellkrankheit
geforscht. Aus dieser Forschung sind neue und wirksame Behandlungsformen hervorgegan-
gen, die die Zukunftsperspektive von Menschen mit Sichelzellkrankheit verbessert haben.
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Substanzen, die das fetale Himoglobin vermehren

Hydroxyurea. Die viel versprechendste und am haufigsten eingesetzte dieser Substanzen ist
Hydroxyurea (HU). Dieses Arzneimittel scheint die Bildung von fetalem Hamoglobin anzure-
gen - einem Hamoglobin-Typ, der bei Neugeborenen gefunden wird und die Bildung von
Sichelzellen verhindert. HU, das Ublicherweise bei Krebserkrankungen verwendet wird, hat
sich bei Erwachsenen und Kindern mit schwerer Erkrankung als sehr hilfreich erwiesen.
Taglich eingenommen verringert es die Haufigkeit von Schmerzkrisen und kann den Bedarf
an Bluttransfusionen senken. Es erhoht die Himoglobin-Konzentration und verbessert das
Wobhlbefinden der Patienten. Es bestehen gewisse Bedenken, dass die langfristige Anwend-
ung dieses Arzneimittels bei bestimmten Menschen Tumoren oder eine Leukdmie hervor-
rufen konnte. Der Arzt wird bestimmen, ob dieses Arzneimittel erforderlich ist und ob es
Ihrem Kind helfen wird. Buttersdure. Einige wissenschaftliche Untersuchungen zeigten, dass
dieser haufig verwendete Lebensmittelzusatzstoff die Menge an fetalem Hdmoglobin im Blut
erhéhen kann.

Knochenmarktransplantation

Eine Knochenmarktransplantation ist derzeit die einzige Behandlungsform, die eine Sichel-
zellkrankheit moglicherweise heilen kann. Je jinger das Kind zum Zeitpunkt der Transplanta-
tion ist, desto besser die Heilungschancen und desto weniger Komplikationen treten auf. Bei
diesem Verfahren wird einem Spender, der keine Sichelzellkrankheit hat und dessen Blut in
den wichtigen immunologischen Merkmalen mit dem des Empfangers Ubereinstimmt,
gesundes Knochenmark entnommen, das dann dem Erkrankten genau wie eine Bluttransfu-
sion in eine Vene verabreicht wird. Nachdem zuvor das Knochenmark des Erkrankten durch
eine Chemotherapie oder Bestrahlung zerstort wurde, ersetzt das gesunde Mark das
Knochenmark und die Sichelzellen des Erkrankten und beginnt nach einer gewissen Zeit,
normale Blutzellen zu bilden. Der Empfanger eines Knochenmarktransplantats erhalt im
Anschluss an die Transplantation Arzneimittel, die verhindern sollen, dass sein Korper das
Knochenmark des Spenders absto3t. Manchmal arbeitet das Transplantat nicht oder der
Korper des erkrankten Empfangers st63t das neue Knochenmark ab.

Eine Knochenmarktransplantation erfordert einen ldngeren Krankenhausaufenthalt und ist
teuer. Darlber hinaus ist sie mit einigen Risiken verbunden und es ist schwer, einen
passenden Spender zu finden. Derzeit wird dieses Verfahren nur fiir Menschen mit Sichel-
zellkrankheit empfohlen, die starke Beschwerden und groBe Probleme haben - wie zum
Beispiel nach einem Schlaganfall oder bei starken Schmerzen - und die auf keine andere
Behandlung ansprechen.

Experimentelle Behandlungsformen

Substanzen, die den Wassergehalt der Sichelzellen erh6hen und dadurch die Flexibil-
itdt der Zellen erh6hen sollen. Mit zunehmendem Wissen Uber die Symptome und
Ursachen der Sichelzellanamie werden immer neue experimentelle Behandlungsformen
entwickelt. Einige Behandlungsformen, die derzeit untersucht werden, sind: Clotrimazol, ein
rezeptfrei erhéltliches Mittel gegen Pilzinfektionen, das verhindert, dass die roten
Blutkorperchen Wasser verlieren, und die Anzahl von im Blut zirkulierenden Sichelzellen
eventuell verringern kann. Stickstoffmonoxid, ein Gas, das Blutgefa3e offen hélt, kann
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eventuell die Bildung von Sichelzellen verhindern. Menschen mit Sichelzellanamie weisen
eine niedrige Konzentration an Stickstoffmonoxid auf.

Gentherapie. Da die Sichelzellandmie durch ein fehlerhaftes Gen verursacht wird, wird
derzeit dartber geforscht, ob eine Korrektur dieses Gens und dessen Einbringen in das
Knochenmark von Menschen mit Sichelzellanamie zur Bildung von normalem Hamoglobin
fiihren wiirde. Eine weitere Moglichkeit, die derzeit untersucht wird, ist das Abschalten des
fehlerhaften Gens und die Reaktivierung eines anderen Gens, das fiir die Bildung von fetalem
Hamoglobin verantwortlich ist — einem Hamoglobin-Typ, der die Bildung von Sichelzellen
verhindert. Grundlage fiir diese Uberlegung ist die Beobachtung, dass Personen mit Sichel-
zellkrankheit und hohen Konzentrationen an fetalem Hamoglobin oft eine leichteren Verlauf
und ein geringeres Risiko fiir Komplikationen haben als Personen mit niedrigen Konzentra-
tionen an Hamoglobin F.

Gesundheitstipps fir alle Altersgruppen

@ Ernéhren Sie sich ausgewogen.

@ Trinken Sie viel Wasser.

@ Vermeiden Sie extreme Temperaturen und den Aufenthalt in groBer Hohe.
@ Vermeiden Sie Stress.

@ Sorgen Sie fiir regelmaBige Bewegung, aber tbertreiben Sie nicht.

@ Fliegen Sie mit kommerziellen Flugzeugen mit Druckkabinen.

Besondere Aspekte in
unterschiedlichen Lebensphasen

Jugendliche

Jugendliche mit Sichelzellkrankheit sind vielen Risiken
ausgesetzt — einerseits allen Risiken, die auch andere
Jugendliche haben, wie Rauchen, Alkoholkonsum und
Drogenabhdngigkeit, und zusatzlich den mit der Sichel-
zellkrankheit verbundenen Risiken. Letztere umfassen
Schmerzkrisen, akutes Thoraxsyndrom, Schlaganfille,
Gallensteine, Priapismus, offene Stellen an den Beinen und
avaskulare Knochennekrosen. Die meisten gesundheitlichen
Probleme von Jugendlichen mit Sichelzellkrankheit kdnnen zu Hause behandelt werden.
Manchmal ist ein Arztbesuch erforderlich und in einigen Fallen ein Krankenhausaufenthalt.
Jugendliche mit Sichelzellkrankheit miissen mindestens einmal pro Jahr eine Routineunter-
suchung in einem spezialisierten Behandlungszentrum erhalten und dabei auch auf még-
liche Organschdden untersucht werden.
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Ein besonderes Risiko in dieser Altersgruppe ist die Moglichkeit einer Schwangerschaft, die
zur Geburt eines Kindes mit Sichelzellkrankheit fihren kann. Manche heranwachsende
Madchen mit Sichelzellkrankheit versuchen, schwanger zu werden, um zu beweisen, dass sie
normal sind. Es ist wichtig, dass Sie lhre Tochter diesbeziiglich beruhigen und ihr erklaren,
dass sie schwanger werden kann, wenn der richtige Zeitpunkt gekommen ist. Fiihren Sie Ihr
vor Augen, dass Madchen im Jugendalter mit Sichelzellkrankheit bei einer Schwangerschaft
mehr Probleme haben als dltere Frauen und dass eine Schwangerschaft fir sie sehr anstren-
gend und sehr ermiidend und auslaugend sein kann. In vergleichbarer Weise méchten einige
Jungen im Jugendalter ihrem Umfeld zeigen, dass sie ein Kind zeugen kdnnen. Achten Sie
darauf, dass lhr Sohn weil3, dass er moglicherweise fruchtbar ist und dass er und seine
Partnerin eine Empfangnisverhiitung durchfihren miissen, wenn sie Geschlechtsverkehr
haben mochten.

Der Konsum von Tabak, Alkohol und Drogen hat grof3en Einfluss auf die Gesundheit und das
Wohlergehen junger Menschen und betrifft alle Bevolkerungsschichten. Die Jugend ist eine
Phase des Experimentierens und der Identitdtssuche. Das kann beinhalten, Risiken einzuge-
hen - und dies gilt fir Jugendliche mit Sichelzellkrankheit im Besonderen. Es ist sehr wichtig,
dass Sie lhrem heranwachsenden Sohn oder Ihrer Tochter gerade in Bezug auf Drogen,
Rauchen und Alkohol klare Richtlinien vorgeben und sie oder ihn Uber die Risiken aufklaren,
die mit diesen Substanzen verbunden sind. Halten Sie ihrem Kind vor Augen, dass diese
Substanzen Schmerzen und ein akutes Thorax-Syndrom auslésen kdnnen und dass sie die
Leber, Nieren, das Gehirn und andere Organe schadigen kénnen. Die Aufkldrung tber
Drogen muss auch in der Schule stattfinden. Auf diese Weise kann sich der Jugendliche selbst
einen Eindruck davon verschaffen, wie Drogen sein kdrperliches, soziales, geistiges und
seelisches Wohlbefinden beeinflussen und er wei3, wo er in der Schule und in seiner Umge-
bung Hilfe erhalten kann.

Ein paar Tipps wie Sie mit lhrem heranwachsenden Kind umgehen kénnen:

’ Sagen Sie ihm oder ihr unmissverstandlich und bestimmt, was erlaubt ist und
was nicht und halten Sie sich selbst daran.
Reden Sie schon friih mit Ihrem Kind iber Drogen, Rauchen und Alkohol - warten
Sie nicht bis es ein Problem damit gibt.
Sprechen Sie mit lhrer Tochter UGber die Risiken einer Schwangerschaft.
Motivieren Sie Ihren heranwachsenden Sohn oder Ihre Tochter, Entscheidungen
zu treffen und nicht einfach ein Mitldufer zu sein. Uberzeugen Sie ihn oder sie, sich
Ziele zu setzen und hohe Erwartungen und Ambitionen zu haben. Bringen Sie lhnen
bei, zu Dingen, die sie gerne tun, die aber fiir sie mit einem Risiko verbunden sind,
“nein” zu sagen.
@ Sscien Sie lhrem Kind in Bezug auf Drogen, Rauchen und Alkohol ein gutes Vorbild.
@ Melden Sie Ihr Kind in Gruppen an, die ihm emotionalen Halt geben - Sport, Musik-,
Kunst- und Jugendgruppen.

Sprechen Sie freundlich mit Ihrem Kind. So fallt es ihm leichter, sich mit seinen Proble-

men an Sie als Eltern zu wenden und Sie konnen Probleme in einem friihen Stadium
I6sen und viele moglicherweise schwerwiegende Komplikationen verhindern.
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Was Jugendliche und Erwachsene fiir sich selber tun konnen

Ein gesundheitsforderliches Verhalten ist fiir Erwachsene und Jugendliche mit Sichel-
zellandmie besonders wichtig. Gesunde Erndhrung, angemessene Ruhephasen und
MafBnahmen, die das Infektionsrisiko verringern, kénnen Ihre Gesundheit erhalten und
Krisen vorbeugen.

Erwachsene

Die meisten Menschen mit Sichelzellkrankheit erreichen das
Erwachsenenalter. Die zunehmende Aufklarung der Erkrankung und
immer bessere Behandlungsmethoden ermdglichen, dass diese
Menschen langer leben und eine bessere Lebensqualitdt haben. Die
hdufigsten bei Erwachsenen beobachteten Komplikationen sind das
akute Thoraxsyndrom und eine eingeschrankte Leistungsfahigkeit von
Herz und Nieren. Weitere Komplikationen sind Schmerzen, avaskuldre
Knochennekrosen, Schlaganfille, offene Stellen am Bein, schmerzhafte
Erektionen (Priapismus) und Erblindung. Die meisten der gesundheitli-
chen Probleme von Erwachsenen mit Sichelzellkrankheit lassen sich zu Hause oder in der
Praxis des Hausarztes behandeln. Manchmal ist jedoch ein Krankenhausaufenthalt erforder-
lich. Erwachsene mit Sichelzellkrankheit missen mindestens einmal pro Jahr eine
routinemaflige Kontrolluntersuchung in einem spezialisierten Behandlungszentrum
erhalten. Dabei missen Laboruntersuchungen und Rontgenaufnahmen erfolgen, um
eventuelle Organschdaden zu erkennen. Im Laufe der Zeit kann fast jedes Organ von den
Sichelzellen geschadigt werden. Besonders anféllig sind jedoch Nieren, Lungen, Herz, Gehirn,
Knochen und Augen. Die Friiherkennung von Warnhinweisen und Symptomen einer solchen
Schadigung und der schnelle Beginn einer geeigneten Behandlung kénnen lebensrettend
sein. Klassische Behandlungsformen in dieser Altersgruppe sind Antibiotika, Arzneimittel
gegen Schmerzen und zur Vorbeugung von Komplikationen, Bluttransfusionen, die Gabe
von Sauerstoff und Atemtraining (beim akuten Thoraxsyndrom und bei starken Schmerzen)
sowie Operationen (bei Gallensteinen). Ein Nierenversagen macht eine Nierentransplantation
oder Dialyse erforderlich, wahrend Menschen mit Schlaganfall besonders von regelméaBigen
Bluttransfusionen Uber einen langen Zeitraum und einer Rehabilitation profitieren. Bei einer
avaskuldren Nekrose kann ein kiinstliches Hiftgelenk Abhilfe schaffen. Erfolgen haufige
Kontrolluntersuchungen der Augen durch einen Augenarzt, der Erfahrung mit der Sichel-
zellkrankheit hat, ist eine Erblindung selten. Bei Herzleistungsschwache und akutem Thorax-
syndrom konnen Bluttransfusionen und bestimmte Arzneimittel helfen. Personen, die Giber
einen langen Zeitraum regelmafige Bluttransfusionen erhalten, benétigen spezielle Arznei-
mittel (Chelatbildner), die Uberschissiges Eisen entfernen und Organschaden vorbeugen, die
bei einer Eisenliberladung auftreten kdnnen.

Erwachsene mit Sichelzellkrankheit haben Probleme, sich in die Gesellschaft einzugliedern
und fiihlen sich manchmal von ihren Mitmenschen abgewiesen. Es ist wichtig, das Selbstver-
trauen und die Unabhéngigkeit dieser Menschen zu férdern. Dabei sind Selbsthilfegruppen
nitzlich und es ist wichtig, die Gesellschaft Gber die Sichelzellkrankheit und tGber das Recht
der Betroffenen auf ein gliickliches, gesundes und erfiilltes Leben aufzuklaren.
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Erwachsene mit Sichelzellkrankheit haben hdufig Angst vor einem baldigen Tod und ihre
Eltern leben in der standigen Sorge, jederzeit ihr Kind verlieren zu kdnnen. Dies ist bei einer
chronischen Krankheit, die von vielen schwerwiegenden Gesundheitsproblemen begleitet
ist, nicht verwunderlich. Wenn Sie derartige Angste haben, sollten Sie miteinander dariiber
reden und auch mit Ihrem Arzt, anderen Therapeuten, Sozialarbeitern oder guten Freunden.
Diese Gespriche helfen Ihnen, besser mit diesen Angsten zu leben. Lassen Sie nicht zu, dass
die Angst vor dem Tod Ihr Leben oder das Leben Ihres Kindes beherrscht.

Schule/Studium

Kinder und Jugendliche mit Sichel-
zellkrankheit versaumen manchmal wegen
wiederkehrender gesundheitlicher Probleme
@ Verfiigbarkeit von Wasser bei Durst ~ Viel Zeit in der Schule oder bei Vorlesungen.
@ Erreichbarkeit einer Toilette, wenn  Aus diesem Grund und wegen des geringen

Besondere Anforderungen in Bezug auf
Schule/Studium
(diese muissen immer erfillt sein)

benotigt Selbstwertgefiihls und der unzureichenden
@ Nachholen des Stoffs versaumter Bewdltigungsstrategien, erreichen manche
Tage nicht das Klassenziel, werden depressiv und
@ Unterbrechung sportlicher entmutigt. Andere dagegen erzielen sehr
Aktivitaten bei Ermidung gute Ergebnisse. Schwierigkeiten in der
@ Verabreichung benétigter Schule und beim Studium nehmen bei
Arzneimittel, wenn erforderlich Jugendlichen zu. Als Eltern liegt es in lhrer

Verantwortung, mit lhrem Kind Uber seine
Probleme in der Schule zu sprechen und nach einer angemessenen Losung zu suchen. Es ist
wichtig, dass Sie die Lehrer umfassend tber die Sichelzellkrankheit und die Beduirfnisse lhres
Kindes aufkldren und mit den Lehrern Gber die schulischen Probleme lhrer Tochter oder Ihres
Sohnes reden. Bei einer méglichen Lernstérung ist manchmal Expertenrat notwendig. Behar-
ren Sie immer darauf, dass Ihr Kind auf der Schule bleiben kann. Es ist wichtig, dass sich lhr
Kind Ziele setzt und die Gelegenheit bekommt, einen Beruf zu erlernen, der ihm Spaf3 macht
und in dem es Aufstiegschancen hat.

Schwangerschaft

Frauen mit Sichelzellkrankheit konnen schwanger werden und gesunde Kinder zur Welt
bringen. Wenn lhre Tochter schwanger werden mochte, sollte sie eine genetische Beratung
bekommen. Dort kann man das Risiko fiir die Geburt eines Kindes mit Sichelzellkrankheit
bestimmen und ihr die unterschiedlichen Md&glichkeiten erldutern, die zur Geburt eines
gesunden Kindes fiihren kdnnen. Ihre Tochter muss vor und wahrend der Schwangerschaft
und Entbindung sorgfaltig tberwacht werden, um Komplikationen fir sie und das Kind
moglichst gering zu halten. Frilhe und regelméaBige Vorsorgeuntersuchungen in der
Schwangerschaft sind wichtig. Ubliche MaBnahmen in der Schwangerschaft sind eine
gesunde Erndhrung, Vitamin- und Folsdurepraparate, eine vermehrte Flissigkeitsaufnahme,
der Verzicht auf Alkohol, Rauchen und Arzneimittel, die fiir das Kind schadlich sein konnen,
sowie die Uberwachung von Wachstum und Herzfrequenz des Kindes. Wiahrend der Entbind-
ung muss lhre Tochter intravendse (i.v.) Fliissigkeit und Sauerstoff erhalten und das Kind
muss im Mutterleib sorgféltig iberwacht werden.
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Operationen
Bei Menschen mit Sichelzellkrankheit kénnen
unterschiedliche Operationen erforderlich werden.
Am hdufigsten sind eine operative Entfernung der
; Milz ~ (Splenektomie) oder der Gallenblase
- (Cholezystektomie). Die Entscheidung zur Entfer-
1 - nung der Milz wird gefdllt, wenn diese beginnt,
' plétzlich Blut einzulagern, was zu einer lebensbe-
drohlichen Andmie fihren kann (akute Milzseques-
A tration). Der hdufigste Grund flr eine Entfernung
der Gallenblase sind Gallensteine. Es wird
empfohlen, vor groBen Operationen eine Bluttransfusion zu verabreichen, um den prozentu-
alen Anteil der Sichelzellen zu verringern. Dadurch wird die Sauerstoffversorgung verbessert
und Komplikationen werden verringert. Menschen mit Sichelzellkrankheit missen wahrend
einer Operation warm gehalten werden und eine ausreichende Flussigkeitszufuhr erhalten.
Nach der Operation kann durch das Blasen in ein Tri-Flow-Spirometer (oder dhnliches) einem
Zusammenfallen der Lungen und Lungeninfektionen vorgebeugt werden, den beiden
haufigsten Komplikationen im Zusammenhang mit Operationen bei Menschen mit Sichel-
zellkrankheit. AuBBerdem ist eine friihe Mobilisierung fiir Menschen mit Sichelzellkrankheit

besonders wichtig.

Zukunftsaussichten von
Menschen mit Sichelzellkrankheit

In den letzten beiden Jahrzehnten hat die Behandlung von
Menschen mit Sichelzellkrankheit ernorme Fortschritte
gemacht. Zur Zeit laufen viele Forschungsprojekte, die sich
mit der Behandlung und Heilung der Krankheit beschafti-
gen.

Die wichtigsten Fortschritte bei der Sichelzellkrankheit
waren Reihenuntersuchungen von Neugeborenen, die
Anwendung von Penicillin, eine schnelle Behandlung von
Infektionen, die frilhe Erkennung von Personen mit hohem Schlaganfallrisiko und die
Verabreichung von Bluttransfusionen zur Vorbeugung und Behandlung von Schlaganfallen.
Die Aufkldarung der Familien und Betroffenen tiber die Krankheit und ein Einhalten der Anwei-
sungen des Arztes spielen ebenfalls eine herausragende Rolle fiir ein ldngeres Leben und
bessere Zukunftsaussichten. Man erwartet heute, dass Menschen mit Sichelzellkrankheit ein
fast normales Leben fiihren und das hohe Erwachsenenalter erreichen kénnen. Die Prognose
dieser Menschen wird von Jahr zu Jahr besser. Es besteht die Hoffung, dass die Erkrankten mit
Unterstiitzung ihrer Eltern, Arzte, sonstigen Therapeuten und der Wissenschaftler ein erfiilltes
und intensives Leben fiihren kénnen.
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Vorbeugende Mafinahmen

Untersuchungsverfahren, die Auskunft dariiber geben, ob ein Tréigerstatus
oder die Erkrankung vorliegt

Diese Fragestellung kann bereits bei der Geburt untersucht werden, und zwar Uber eine
Hamoglobin-Elektrophorese oder eine Hochleistungsfliissigkeitschromatographie
(HPLC). Beide Untersuchungen werden an einer aus dem Finger oder der Ferse des Neuge-
borenen entnommenen Blutprobe durchgefiihrt. Die gleichen Tests lassen sich auch bei
alteren Kindern und Erwachsenen einsetzen. Dabei wird das Blut aus einer Vene im Arm
entnommen. Die Tests untersuchen alle Himoglobin-Typen, einschlieB8lich Hdmoglobin S.
Fallt die Untersuchung negativ aus, liegt kein Trager-Status und keine Erkrankung vor. Zeigt
die Untersuchung einen niedrigen Prozentsatz an Hdmoglobin S (weniger als 50 %) liegt der
Trager-Status und bei einem hohen Prozentsatz an Hamoglobin S (mehr als 50 %) eine Sichel-
zellkrankheit vor.
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Genetische Beratung

Trager der Sichelzellen-Erbanlage und Patienten mit Sichelzellkrankheit miissen sofort nach
der Diagnosestellung eine genetische Beratung erhalten. Ein genetischer Berater ist ein
medizinischer Experte, der Menschen mit Erbkrankheiten und solche, die Gene fiir derartige
Krankheiten haben, tiber das zukiinftige Risiko der Geburt eines Kindes mit einer vergleich-
baren Erkrankung aufklart. Er kldrt darliber hinaus tiber mogliche Behandlungen und vorbeu-
gende MalBnahmen auf und erldutert, welche Moglichkeiten es gibt, wenn Kinderwunsch
besteht.

Pranatale Diagnostik

Pranatale Diagnostik bedeutet, dass das Kind noch im Mutterleib,
also im fetalen Stadium, auf eine Sichelzellkrankheit untersucht wird.
Hierzu gibt es zwei Verfahren: Das eine ist die Amniozentese, die
zwischen der 15. und 19. Schwangerschaftswoche durchgefiihrt
wird. Dabei wird Uber eine Nadel, die in die Gebarmutter eingefiihrt
wird, eine Probe der das Kind umgebenden Flissigkeit entnommen.
Die zweite Methode ist die Chorionzottenbiopsie (CVS fiir engl.
‘ Chorionic Villus Sampling), bei der zwischen der 9. und 12. Woche
entweder Uber eine in den Bauchraum eingefiihrte Nadel oder Gber einen kleinen in die
Scheide eingefiihrten Schlauch eine Probe aus der duB3eren Plazenta entnommen wird. Bei
beiden Methoden wird die gewonnene Probe anschlieBend in ein Labor geschickt, in dem
das B-Globin-Gen bestimmt wird und entschieden wird, ob eine Sichelzellkrankheit vorliegt.
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Genetische Praimplantationsdiagnostik

Dabei handelt es sich um ein Verfahren der kiinstlichen Befruchtung (In-vitro-Fertilisation),
das die Wahrscheinlichkeit erhoht, dass Eltern, die die Sichelzellen-Erbanlage tragen, ein
gesundes Kind haben. Von der Mutter entnommene Eizellen werden im Labor mit vom Vater
entnommenen Samenzellen befruchtet. AnschlieBend werden die befruchteten Eizellen auf
das Vorliegen eines Sichelzell-Gens untersucht. Befruchtete Eier, die kein Sichelzell-Gen
enthalten, kdnnen der Mutter eingepflanzt werden, um sich normal in der Gebarmutter zu
entwickeln. Das Verfahren ist nicht immer erfolgreich und zudem teuer.

Vermeiden von Ehen zwischen nahen Verwandten (Blutsverwandtschaft)
Derartige Ehen - die in einigen Landern, in denen die Krankheit haufig ist, Gblich sind -
erhohen die Wahrscheinlichkeit fir die Geburt von Kindern mit autosomal-rezessiven
Erkrankungen wie der Sichelzellkrankheit und der Thalassamie. Der Grund hierfir ist, dass bei
Verwandten, insbesondere solchen ersten Grades, eine hohe Wahrscheinlichkeit besteht,
dass sie von ihren Eltern dhnliche Gene erhalten haben, darunter fehlerhafte wie das Gen fur
Sichelzellhdmoglobin. Ehen unter Blutsverwandten sollten vermieden werden und in
Landern, in denen derartige Ehen haufig sind, sollte eine Aufklarung Gber die negativen
Folgen dieser Gepflogenheit erfolgen.

Wie konnen Sie als Eltern
an der Behandlung lhres Kindes
mitwirken?

Sie spielen eine zentrale Rolle im Behandlungsteam Ihres Kindes und missen lhr Kind in allen
Phasen begleiten. Als Erstes sollten Sie Ihr Kind bereits friih an einem spezialisierten Behand-
lungszentrum fiir die Sichelzellkrankheit anmelden, in dem die Arzte, Therapeuten und das
Pflegepersonal Erfahrung in der bestmdglichen Versorgung der Erkrankung haben. Dieses
Zentrum sollte nach Moglichkeit nicht zu weit von lhrem Wohnort entfernt liegen. Machen
Sie sich bereits sehr friih mit der Erkrankung lhres Kindes und mit den Symptomen und Warn-
signalen lebensbedrohlicher Komplikationen vertraut.

Helfen Sie lhrem Kind, seine Krankheit zu akzeptieren und das Beste aus seinem Leben

zu machen.

Informationen Uber die Sichelzellkrankheit, ihre Vererbung, Symptome, Warnsignale, Kom-
plikationen und die Behandlung kénnen Sie vom Arzt lhres Kindes und auf verschiedenen
Informationsseiten im Internet erhalten. Achten Sie darauf, die verordnete Behandlung und
die Anweisungen des Arztes einzuhalten. Dies gilt insbesondere flr die Notwendigkeit, bei
Auftreten von Warnsignalen und — symptomen sofort Hilfe zu holen.
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Auch wenn die Sichelzellkrankheit eine Erbkrankheit ist und niemand diese Vererbung
andern kann, kdnnen Eltern bei der Friiherkennung von Infektionen bzw. anderen
schwerwiegenden Problemen, fiir die ihre Kinder anféllig sind, eine wichtige Rolle
spielen.

Ihre aktive Beteiligung als Eltern wird den Krankheitsverlauf Ihres Kindes ohne
Zweifel giinstig beeinflussen und dazu beitragen, dass Ihr Kind weniger Schmerzen
und ein besseres und Idingeres Leben hat.

Besonders wichtig ist, dass lhr Kind tdglich Penicillin einnimmt und alle Impfungen sowie
regelmaBige Kontrolluntersuchungen erhilt. Bieten Sie Ihrem Kind eine kalorienreiche
Nahrung und viel Flissigkeit an und achten Sie mit darauf, dass es Kélte, einen Aufenthalt in
grof3er Hohe und anstrengende kérperliche Aktivitat vermeidet.

Wenn lhr Kind &lter wird, tragen Sie gemeinsam mit den Arzten die Verantwortung dafiir, lhr
Kind Uber seine Erkrankung und deren Komplikationen aufzukldren und auch dariiber, wie
wichtig es ist, die verordnete Behandlung einzuhalten. Versuchen Sie, Ihrem Kind einen Teil
der Verantwortung fiir seine Gesundheit zu Ubertragen. Mit der Zeit wird die Verantwort-
lichkeit Ihres Kindes zu- und |hre eigene Bedeutung abnehmen. Mit Erreichen des Jugend-
alters sollte lhr Kind weitgehend selbst fiir seine gesundheitlichen Belange sorgen.
Erwachsene mit Sichelzellkrankheit sollten die volle Verantwortung fiir ihre Gesundheit
Ubernommen haben. In diesem Alter sollten die Eltern in den Hintergrund riicken und im
Bedarfsfall bereit stehen, um zu helfen.

Die Teilnahme lhres Kindes an den Aktivitaten einer Selbsthilfegruppe kann seine Unabhang-
igkeit, sein Vertrauen und sein Selbstwertgefiihl in einem geschiitzten Rahmen auf spieler-
ische Weise fordern. Loben Sie die Vorziige Ihres Kindes und zeigen Sie ihm, dass Sie ihm
vertrauen und selbst voll Zuversicht in eine gut geplante und erfolgreiche Zukunft blicken, in
der das Kind sein Leben selbst bestimmt. Versuchen Sie stets ruhig und unterstiitzend zu sein.
Fordern Sie das Selbstvertrauen lhres Kindes und bringen Sie ihm in frithen Jahren bei,
Verantwortung zu Gbernehmen, so dass es bis zum Erreichen des Erwachsenenalters schritt-
weise die volle Verantwortung fiir sein Leben und Wohlergehen tragt. Vergessen Sie aller-
dings nicht, mit der gleichen Disziplin fiir lhre anderen Kinder und fir sich selbst zu sorgen.
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Haufig durchgefiihrte
diagnostische Untersuchungen

Bei Arztbesuchen wird Ihrem Kind méglicherweise Blut abgenommen oder man bittet es um
eine Urinprobe, die zur Analyse in ein Labor geschickt wird. Blutproben werden mit einer
ganz kleinen Nadel aus dem Finger oder Arm entnommen. Das kann ein biSchen weh tun. Es
ist wichtig, dass Sie Ihrem Kind erklaren, dass eine Blutentnahme nicht das Gleiche ist, wie
wenn es eine Spritze bekommt und dass es nach der Blutentnahme keine Schmerzen haben
wird. Wenn eine Urinprobe benétigt wird, wird man lhnen erkldren, wie Sie diese gewinnen.
Hier ein Uberblick tiber die hdufigsten Laboruntersuchungen:

Hamoglobin-Elektrophorese / HPLC

Diese beiden Tests geben Auskunft Gber den Hamoglobin-Typ und die Form der Sichel-
zellkrankheit, wenn eine solche vorliegt. Es wird in der Regel nur einer dieser Tests bei lhrem
Kind durchgefihrt.

Kleines Blutbild

Das kleine Blutbild ist die am haufigsten durchgefiihrte Blutuntersuchung. Es gibt Auskunft
Uber Anzahl, Form und Grof3e der roten Blutkorperchen und die Hdmoglobin-Konzentration
und kann als Entscheidungsgrundlage fiir oder gegen eine Bluttransfusion dienen. Kinder mit
Sichelzellkrankheit haben in der Regel eine erniedrigte Hdmoglobin-Konzentration von 6-10.
Dieser Wert variiert abhangig von der Form der Sichelzellkrankheit. Wenn die Hamoglobin-
Konzentration Ihres Kindes unter 6 liegt, bendtigt es moglicherweise eine Bluttransfusion
oder muss im Krankenhaus behandelt werden. Der Arzt lhres Kindes wird dies entscheiden.

Bestimmung der Retikulozytenzahl

Diese Untersuchung, bei der die jungen roten Blutkorperchen gezahlt werden, gibt Auskunft
Uber die Aktivitdt des Knochenmarks. Das Knochenmark bildet alle Arten von jungen Blut-
zellen und setzt sie ins Blut frei.

Urinanalyse

Der Urin wird unter dem Mikroskop auf Zeichen einer Infektion, Blutungen oder Eiwei3stoffe
(Proteine) untersucht. Bei einer bakteriellen Infektion ist der Urin triib, hat einen Giblen Geruch
und enthalt Bakterien und weil3e Blutkdrperchen sowie manchmal rote Blutkdrperchen.

Andere Laboruntersuchungen

Weitere Untersuchungen geben Auskunft tGiber die Funktionsfahigkeit von Nieren und Leber,
die Menge an Eisen im Korper (Ferritin), Infektionen mit Viren, Hormonspiegel und die
Blutkonzentrationen von Substanzen, die fiir Gesundheit und Wachstum wichtig sind, wie
zum Beispiel Glukose (Zucker) und Mineralstoffe.

Rontgenaufnahmen

Roéntgenaufnahmen werden benétigt, um Infektionen der Lungen oder eine Schadigung der
Knochen zu erkennen. Darliber hinaus kdnnen sie Auskunft tGber das Knochenalter geben,
was insbesondere bei Kindern mit Wachstumsverzégerung von Interesse ist.
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MRT (Kernspintomographie) des Gehirns
Dieses Verfahren wird meist bei der Untersuchung von Schlaganfallen eingesetzt.

Ultraschalluntersuchung (Sonographie) des Bauchraums
Spezielles Untersuchungsverfahren, mit dem sich die Gré3e von Leber und Milz bestimmen

lasst und Gallensteine erkannt werden kénnen.

Echokardiographie (Ultraschalluntersuchung des Herzens)
Spezielles Untersuchungsverfahren zur Beurteilung der Herzfunktion.

Haufig gestellte Fragen

Sind Trager der Sichelzellen-Erbanlage gesund?

Ja. Tréger der Erbanlage haben in der Regel keine Symptome, es sei denn, sie befinden sich in
einer Umgebung mit niedrigem Sauerstoffgehalt wie zum Beispiel in groBer Hohe. In einer
solchen Situation kann es zu Schmerzepisoden oder Problemen mit der Milz kommen. Trager
haben auflerdem ein erhdhtes Risiko fir Harnwegsinfekte und es kann zwischenzeitlich zu
Blutungen in den Urin kommen. Diese Probleme treten aber selten auf und haben keine
grof3eren gesundheitlichen Folgen.

Konnen Trager der Sichelzellen-Erbanlage irgendwann in ihrem Leben eine
Sichelzellkrankheit ausbilden?

Nein. Das ist nicht moglich, weil Trager der Sichelzellen-Erbanlage nur ein Sichelzell-Gen
geerbt haben, solche mit einer Sichelzellkrankheit dagegen zwei. Gene werden von den
Eltern vererbt und sind bei der Befruchtung festgelegt. Sie kdnnen daher niemals im Laufe
des Lebens erworben werden. Entsprechend kann der Trager-Status niemals in eine Sichel-
zellkrankheit Gbergehen.

Konnen Trager der Sichelzellen-Erbanlage Blut spenden?
Ja, wenn ihre Hdmoglobin-Werte im Normbereich liegen, was normalerweise der Fall ist.
(Bitte beachten Sie moglicherweise abweichende lokale Regelungen.)

Konnen mein Partner und ich uns daraufhin untersuchen lassen, ob wir
eine Sichelzellkrankheit haben oder Trager sind?

Ja. Sie koénnen eine Hamoglobin-Elektrophorese oder eine Hochleistungsfllssigkeits-
Chromatographie anfertigen lassen (HPLC). Diese Untersuchungen kénnen von Ihrem Arzt
angefordert werden und sind einfach und preisginstig.
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Welche Moglichkeiten haben zwei Menschen, die beide Trdger der
Sichelzellen-Erbanlage sind und heiraten méchten?

Diese beiden Menschen miissen darliber aufgeklart werden, dass die Wahrscheinlichkeit fur
die Geburt eines Kindes mit der Krankheit bei jeder Schwangerschaft 1 zu 4 betrdgt. Sie haben
verschiedene Mdglichkeiten. 1. Sie tberlegen es sich anders und beenden die Beziehung. 2.
Sie entscheiden sich gegen eigene Kinder und ziehen eine Adoption in Betracht. 3. Sie lassen
bei jeder Schwangerschaft eine pranatale Diagnostik vornehmen und entscheiden sich fur
eine Beendigung der Schwangerschaft, wenn der Fetus die Krankheit hat. 4. Sie lassen eine
Praimplantationsdiagnostik vornehmen, die allerdings teuer und nicht immer erfolgreich ist.

Konnen wir, wenn wir beide Trager der Sichelzellen-Erbanlage sind, unser
Kind vor der Geburt testen lassen?

Ja. Es gibt zwei Verfahren flr prénatale Untersuchungen, die Chorionzottenbiopsie und die
Amniozentese.

Warum hat mein Kind gelbe Augen?

Fir die gelben Augen Ihres Kindes ist der Farbstoff Bilirubin verantwortlich, der beim Abbau
roter Blutkdrperchen freigesetzt wird. Unter normalen Bedingungen entfernt die Leber das
Bilirubin und es kommt nicht zu einer Gelbfarbung der Augen. Da die roten Blutkdrperchen
bei der Sichelzellkrankheit jedoch viel schneller abgebaut werden als Ublich, ist die Leber
nicht in der Lage, das gesamte Uberschissige Bilirubin zu entfernen. Dieses Bilirubin gelangt
dann in die Augen und verleiht ihnen eine gelbe Farbung, die als Sklerenikterus bezeichnet
wird. Durch eine erhdhte Fllssigkeitszufuhr (viel Wasser trinken) kann der Korper mehr
Bilirubin iber den Urin ausscheiden, so dass die gelbliche Farbung etwas abnimmt. Aller-
dings wird sie nie ganz verschwinden. Die tagliche Einnahme von Folsdure verlangsamt die
Geschwindigkeit des Abbaus von roten Blutkdrperchen leicht, aber auch dann klingt die
gelbliche Farbung nicht vollstandig ab.

Was fiir eine Lebenserwartung haben Menschen mit Sichelzellkrankheit?
Viele Menschen und sogar Arzte haben die irrtiimliche Vorstellung, dass Menschen mit
Sichelzellkrankheit nur eine sehr kurze Lebenserwartung haben. In Wahrheit kénnen
Menschen mit Sichelzellkrankheit ein langes und produktives Leben haben und die mediane
Lebenserwartung liegt zwischen 40 und 60 Jahren. Einige Menschen werden mit der
Krankheit Gber 70 oder 80 Jahre alt. Menschen mit Sichelzellen-Thalassémie haben in der
Regel einen besseren Verlauf als solche mit Sichelzellandmie. Weitere Informationen zu dieser
Fragestellung erhalten Sie in einem Artikel Giber die Sichelzellandmie auf der Internetseite der
US-amerikanischen  Centres  for  Disease  Control and  Prevention (CDC)
(http://www.cdc.gov/ncbddd/sicklecell/ - Artikel in englischer Sprache).

Haben Kinder mit Sichelzellkrankheit eine verzégerte Entwicklung?

Eine Entwicklungsverzdgerung ist nicht fir die Sichelzellkrankheit charakteristisch, es sei
denn, es kommt zu Schlaganfallen oder es liegt eine lange anhaltende schwere Anamie vor.
Allerdings kénnen bei Kindern mit Sichelzellkrankheit wie bei allen anderen Kindern auch
andere gesundheitliche Probleme auftreten, die nicht im Zusammenhang mit der Sichel-
zellkrankheit stehen, wie Gehirntumoren, andere genetische Defekte, Sauerstoffmangel
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(Hypoxie) bei/vor der Geburts usw.. Diese kdnnen dann zu einer Entwicklungsverzégerung
fuhren. Dariiber hinaus kdnnen Stérungen der geistigen Funktion und ein etwas niedrigerer
1Q vorliegen als bei Kindern ohne Sichelzellkrankheit. Auf der anderen Seite gibt es aber auch
Erwachsene mit Sichelzellkrankheit, die hoch begabt, sehr erfolgreich und hoch angesehen
sind.

Konnen Menschen mit Sichelzellkrankheit mit dem Flugzeug verreisen?
Menschen mit Sichelzellkrankheit vertragen Flugreisen in der Regel. Allerdings kénnen
gelegentlich Probleme auftreten, wie Schmerzen, Erschopfung und ein Flissigkeitsmangel
(Dehydratation). Je hoher die Flughdhe und je langer die Reise, desto mehr Probleme im
Zusammenhang mit der Sichelzellkrankheit sind zu erwarten. Um diesen moglichen Proble-
men vorzubeugen, muss es sich bei der Passagierkabine um eine Druckkabine handeln und
es muss die Moglichkeit bestehen, jederzeit zusatzlichen Sauerstoff zu verabreichen. Dariiber
hinaus mussen die Betroffenen wahrend der Flugreise zusatzliche Flissigkeit erhalten.

Fakten und Mythen

Mythos: An der Sichelzellkrankheit erkranken nur Menschen afroamerikanischer Abstam-
mung und Schwarze.

Fakt: Die Sichelzellkrankheit ist zwar bei Afrikanern besonders haufig, sie tritt aber bei
Menschen aller Rassen und ethnischen Hintergriinde auf. Aus diesem Grund missen alle
Neugeborenen auf angeborene Hamoglobinerkrankungen wie die Sichelzellkrankheit unter-
sucht werden.

Mythos: Die Sichelzellkrankheit ist ansteckend.

Fakt: Die Sichelzellkrankheit ist eine Erbkrankheit, die auf einem genetischen Fehler beruht
und kann nicht erworben oder lbertragen werden und ist daher nicht ansteckend. Nur
Menschen, die mit diesem genetischen Fehler geboren werden, kdnnen die Krankheiten
bekommen.

Mythos: Wenn mein Kind die Krankheit hat, bedeutet das, dass es sowohl von mir als auch
von meinem Mann das Sichelzell-Gen erhalten hat.

Fakt: Das ist richtig, wenn |hr Kind an einer Sichelzellandmie, einer Form der Sichel-
zellkrankheit, leidet. Es ist jedoch falsch, wenn Ihr Kind eine Sichelzell-Thalassdmie oder eine
HbSC-Krankheit hat. Bei diesen beiden Formen hat nur ein Elternteil das Sichelzell-Gen und
der andere Elternteil ein Thalassamie- oder Himoglobin-C-Gen Uibertragen.

Mythos: Der Trager-Status ist ein gutartiger Zustand, der Uberhaupt keine gesundheitliche
Bedeutung hat.

Fakt: Der Trager-Status ist zwar ein gutartiger Zustand und die Betroffenen erfreuen sich
guter Gesundheit und haben eine normale Lebenserwartung, bei starker korperlicher
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Belastung, Aufenthalt in groBer Hohe und im Verlauf von Schwangerschaften kann es jedoch
manchmal zu Beschwerden wie zum Beispiel Schmerzen kommen. In seltenen Féllen treten
Blutungen aus den Nieren und Harnwegsinfekte auf. AuBerdem kdnnen die Kinder von
Tragern der Sichelzellen-Erbanlage eine Sichelzellkrankheit haben, wenn der andere Eltern-
teil Trager einer Sichelzellen-, Thalassamie- oder HbSC-Erbanlage ist oder eine dieser
Krankheiten hat.

Mythos: Menschen mit Sichelzellkrankheit kdnnen nicht an Malaria erkranken.

Fakt: Menschen mit Sichelzellkrankheit kdnnen an Malaria erkranken und entweder daran
sterben oder die Krankheit durchstehen und Utberleben - wie jeder andere auch. Dagegen
haben Trager der Sichelzellen-Erbanlage oft eine hdhere Malaria-Resistenz: Die Erbanlage
scheint sie davor zu schiitzen, an einer Malaria zu versterben. Es wird angenommen, dass
dieser Uberlebensvorteil die groRe Haufigkeit der Sichelzellkrankheit in Gegenden erklrt, in
denen die Malaria bekanntermallen haufig ist, wie Afrika, dem Mittelmeerraum und
Regionen Indiens.

Mythos: Die Behandlung der Sichelzellkrankheit hat sich in den letzten Jahrzehnten nicht
verandert.

Fakt: Das ist vollig falsch. Die Behandlung der Sichelzellkrankheit hat in den letzten
Jahrzehnten grof3e Fortschritte gemacht und Menschen mit Sichelzellkrankheit haben heute
eine Lebenserwartung, die der gesunder Menschen nahe kommt.

Die Fortschritte sind:

@ Friherkennung durch systematisches Testen von Neugeborenen mit anschlieBender
frihzeitiger vorbeugender Penicillin-Gabe, schneller Behandlung von Infektionen und
Impfung.

@ Untersuchung des Schlaganfallrisikos der Kinder und vorbeugende MaBnahmen gegen
Schlaganfalle.

@ Bessere Aufklarung der Eltern und Erkrankten.

@ Gabe von Hydroxyurea, dem ersten Arzneimittel, das die Sichelzellkrankheit wirksam
bessert.

@ Knochenmarktransplantationen, die einige Kinder mit Sichelzellkrankheit heilen
kénnen, wenn diese das Gliick haben, einen Bruder oder eine Schwester zu haben,
der oder die passende Blutmerkmale hat und als Spender in Frage kommt.

Mythos: Die Behandlung der Sichelzellkrankheit ist rein medizinisch und erfolgt durch Arzte
und andere Therapeuten. Die Familie spielt hierbei keine Rolle.

Fakt: Das ist falsch. Die Familie kann sogar sehr viel zur Behandlung eines Kindes mit Sichel-
zellkrankheit beitragen. Eltern und altere Geschwister sollten sich Uber die Krankheit, ihre
Komplikationen und die Warnsignale, die eine Notfalltherapie erforderlich machen, infor-
mieren. Befolgen Sie die Anweisungen der Arzte und ergreifen Sie VorsichtsmaBnahmen, um
Schmerzen vorzubeugen oder zu verringern. Unterstiitzen Sie |hr Kind und férdern Sie sein
Selbstvertrauen und seine Selbstandigkeit. Die Eltern sind wichtige Mitglieder des Behand-
lungsteams ihres Kindes und es wurde eindeutig nachgewiesen, dass ihre aktive Beteiligung
Komplikationen und Todesfélle infolge der Krankheit verringert.
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Tabellen

Tabelle 1: Impfkalender (Standardimpfungen) fiir Sauglinge, Kinder,
Jugendliche und Erwachsene

Empfohlenes Impfalter und Mindestabstande zwischen den Impfungen

Impidstofi/ Adter in M Alter in Jahren
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Um dee Zahl der Inp=htionen moglichst gering zu halten, sollten vorzugseese Kombinabonsimpfstoffe verwendet werden. Impfstoffe mit unterschied:
lichen Antigenkombinationsn won Dfd, T, aPfap, HE, Hib, IPY sowie von MMR und MMR-Vanizellen sind verfugbar. Bei Veraendung von Kombinations.
impfstaffen sind die Angaben des Herstellers zu den Impfabstanden zu beachten. Zur gleichesitigen Gabe von Impfstoffen sind die Angaben der Hersteller
zu beachten. Der Zeitpunkt der empfchlenen Impfungen wird in Monaten und Jahren angegeben. Die Impfungen sollten zum fruhestmeglichen Zetpunkt
erfelgen. Die untere Grenze bezeichnet vellendete Lebensjahre bre. Lebensmanate. Die obere Grenze st definiert durch den letzten Tag des aufgefubirten
Alters i Jahren/Monaten. Beispeel: 12=17 |ahre: Yam vollendsten 12. Lebensjahr (12 Geburtstag) bis zum Ende des 18. Lebensjahres {letzter Tag war dem
18, Ceburtstag)
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Mffrischimpfung: zu den Impfabstanden bei Verwendung ven Kombinationsimpfstafien, die Td-fntigen beinhalten, siehe Anwendungshirmseis in
den Meuerungen der Empfehlungen der STIKO Epid Bl 3372009

Crundimmunisierung aller noch nacht geimpften Jugendlichen bre. Komplettierung eines unvellstandigen Impfschutzes

Standardimpfungen mit allgemeiner Anwerdung = Regelimplungen

Standardimpfung fur Maddhen

Zu diesen Zeitpunkten soll der Impfstatus unbedingt uberpruft und gegebenenfalls wervollstandigt werden.

b einem Ahter von g bzw. & Jahren wird zur Auffrischimpfung ein Impfstoff mit reduziertern Diphtheristonoid:Cehalt {d) verasndet
B=i monavalenter Anwendung bzw. bei Kembinationsimpfstoffen ohne Perbussiskomponente kann diese Dosis entfallzn.

Siehe Anmerkungen , Postexpasiticnel b Hepatitis-B-Prophylaxe bei Meugeborenen® (5. 281)

Zur Moglichk=#t der Koadministration von Impfstaffen sind die Fachinformatianen zu beachten.

Mbstinde zwischen den Impfungen der Grundimmunisszrung mindestens 4 Wochen; Abstand zwischen worletzter und betzter Impfung der
Crundimmunisierung mindestens & Monate

Generelle Impfung gegen Pneumokoiden fur Sauglings und Kleinkinder bis zum vollendeten 2. Lebensjaber mit sinem Preumakoidoen-Kaonjugat:
impfstaff; Standardimpfung fur Persanen = o |ahre mat Polysacchand-Impfstoff, Wisderholungsimafung im Abstand von 5 |ahren nor bei
bestimmten Indikationen {vgl. Tabelle 2}

Mindestabstand zwischen den Impfungen 4 bis & Wochen

Jahrlich mit dem von der WHO empfohlenen akiuellen Impfstoff

Crundimmunisierang mit 3 Dosen fur alle M adchen im Alter von 12 bis 17 Jahren

Jeweilz 12 |ahre nach der letzten vorangegangensn Daosis

Afle Erwachsenen saollen die nachsts fillige Td-dmpfung einmalig als Tdap (bei entsprechender Indikaticn als Tdap-1PY} -Kombinationsimpfung
erhalten
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Tabelle 2: Routinebetreuung von Sichelzell-Patienten

a) Klinische Untersuchung (Lebensalter)

< 6 Monate alle 4 Wochen Routine-Ambulanzbesuche sind u. a.
6 Mo - 12 Mo alle 2 Monate wichtig, um den Patienten auch in
gutem Zustand zu sehen. Dies erleich-

1-5Jahre alle 3 Monate tert die Beurteilung des Patienten in der
> 5 Jahre alle 4 Monate Schmerzkrise und erméglicht eine
> 10 Jahre alle 6 Monate bessere Einschatzung der Schmerzinten-

sitat.

Alle Patienten mit Sichelzellerkrankung sollten im Besitze eines Ausweises sein mit genauer
Angabe der Hdmoglobinanomalie, dem Datum und Ort der Diagnosestellung. Da Sichelzell-
patienten oft verschiedene Arzte sehen, kdnnen auf diese Art (iberfliissige Doppelbestim-
mungen der Hb-Elektrophorese vermieden werden.

b) Labor-, bildgebende und Funktionsuntersuchungen

Blutbild, Retikulozyten, Hb-Analyse, Leber- und
Nierenwerte, Blutgruppe mit Untergruppen 1. Besuch
(Rhesus, Kell), Familienuntersuchung und
genetische Beratung

Blutbild, Retikulozyten bei jedem Ambulanzbesuch
Leber- und Nierenwerte, Urinstatus jahrlich

Bauchultraschall jahrlich ab 5. Lebensjahr
EKG, Herz-Echo, Thorax-Réntgen, Augenarzt jahrlich ab 10. Lebensjahr

¢) Impfungen

DPT, Polio, HIB, MMR, Hepatitis Standard-Impfplan

Influenza-Impfung ab 6. Lebensmonat jahrlich

Konjug. Pneumokokken-Impfstoff (Prevenar) | ab 2. Lebensmonat

Pneumovax ca. 2. Geburtstag, Booster nach 3-5 Jahren

Sichelzellpatienten, die zwischen dem 2.-5. Lebensjahr diagnostiziert werden, sollen zwei
Prevenar-Impfungen im Abstand von zwei Monaten erhalten, zwei Monate spéater gefolgt
von der ersten Pneumovax-Impfung. Es wird zur Zeit diskutiert, alle neu diagnostizierten
Kinder mit Sichelzellkrankheit, die jiinger als 10 Jahre sind, erst mit Prevenar, dann mit
Pneumovax zu impfen, da der konjugierte Impfstoff eine wesentlich bessere Immunantwort
auslost als Pneumovax. Kinder > 2 J. und < 5 J.,, die bereits eine Pneumovax Impfung, aber
noch nie Prevenar bekommen haben, sollen zweimal im Abstand von 2 Monaten zusatzlich
mit Prevenar geimpft werden (CDC-Empfehlung).
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d) Penicillin-Prophylaxe

2x 125000 L.E./Tag

ab 3. Lebensmonat

2x 250000 |.E./Tag

ab 3. Lebensjahr

2x 500000 I.E./Tag

ab 10. Lebensjahr

Pencillin-Prophylaxe bei allen Kindern bis mindestens zum Ende des flinften Lebensjahres,
nach Splenektomie bis mindestens zum Ende des 16. Lebensjahres.

Tabelle 3: Fliissigkeitsbedarf von Menschen mit Sichelzellkrankheit

(Bei Fieber, Schmerzen, korperlicher Belastung und heilen Witterungsbedingungen wird
moglicherweise eine héhere Zufuhr benotigt)

Korpergewicht (kg) Liter (empfohlene Spanne pro Tag)
5 0,5 bis 0,7
10 1,0 bis 1,4
15 1,2 bis 1,8
20 1,4 bis 2,2
25 1,5 bis 2,3
30 1,7 bis 2,5
35 1,8 bis 2,7
45 2,0 bis 3,0
55 2,3 bis 3,4
65 2,5bis 3,8
75 2,8 bis 4,1
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Uber die Thalassaemia
International Federation (TIF)

UNSERE VISION UND UNSERE MISSION:

~ALLE MENSCHEN MIT HAMOGLOBINERKRANKUNGEN SOLLEN DEN
GLEICHEN ZUGANG ZU EINER QUALITATIV HOCHWERTIGEN MEDIZINISCHEN
VERSORGUNG HABEN”

ZIELE:

@ Forderung des Wissens um die Thalassémie und Verbreitung von Kenntnissen zu ihrer
Vorbeugung und zu medizinischen und anderen Behandlungsmal3nahmen

@ Forderung und Unterstiitzung von Studien und wissenschaftlichen Untersuchungen
mit dem Ziel der kontinuierlichen Verbesserung der Vorbeugung und der medizini-
schen Behandlungsmdglichkeiten sowie zur Erreichung einer vollstandigen Heilung
der Thalassamie

@ Sammlung von Daten, Erfahrung und Wissen aus Landern mit erfolgreichen Eindam-
mungsprogrammen und deren Verbreitung in Ldndern mit Bedarf

@ Sicherung des Rechtes jedes Patienten auf gleichen Zugang zu einer qualitativ hoch-
wertigen medizinischen Versorgung

ERFOLGE:

@ Dachorganisation mit 98 nationalen Thalassémie-Gesellschaften und anderen
Mitgliedern aus 60 Landern weltweit

@ Offizielle Beziehungen zu den Abteilungen fiir Nicht-iibertragbare Krankheiten -
Humangenetik der Weltgesundheitsorganisation (WHO)

@ Zusammenarbeit mit bzw. vollstindiges oder beobachtendes Mitglied folgender
Institutionen oder Organisationen, die in den Bereichen Hamoglobinopathien, Blut-
sicherheit und 6ffentliche Gesundheit allgemein aktiv sind: andere relevante Abteilun-
gen der WHO, Europdische Kommission, 30 nationale, 10 europdische und 6 inter-
nationale Patientenorganisationen, 18 Organisationen der pharmazeutischen Indus-
trie und 6 Gesundheitsorganisationen

@ Organisation von:
+ 65 Besuchen von Abgesandten in 60 Landern weltweit. Schulungsveranstaltungen —
Konferenzen, Workshops und Seminare (siehe unten) mit 18.000 Arzten, Mitgliedern
anderer medizinischer Berufsgruppen, Patienten und Eltern aus 62 Landern
« 14 lokale und nationale
« 11 regionale und;
+ 19 internationale

@ Griindungsmitglied und Hauptsitz der Pan-European Blood Safety Alliance (PBSA).
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Bisherige von der TIF
veroffentlichte Materialien

MATERIALIEN ZUR INFORMATION UND AUFKLARUNG DER BETROFFENEN UND DER
ALLGEMEINHEIT (alle in englischer Sprache):

1.  Blood Safety Kit Manual for Patients and parents (1999);

Handbuch zu Risiken von Bluttransfusionen fiir Patienten und ihre Eltern (1999)

2. Guidelines to the Clinical Management of Thalassaemia (First Edition 2000);
Behandlungsleitlinien fiir die Thalassamie (Erste Fassung 2000)

3. Compliance to Iron Chelation Therapy with Desferrioxamine (2001);

Einhaltung einer Behandlung mit Desferrioxamin zur Chelatbildung von Eisen (2001)

4. About Thalassaemia (2003) - updated in 2007;

Uber die Thalassamie (2003) - Aktualisierung im Jahr 2007

5. Prevention of Thalassaemias and other Haemoglobinopathies — Vol | (2003);
Vorbeugung der Thalassamie und anderer Himoglobinopathien - Band | (2003)

6. Prevention of Thalassaemias and other Haemoglobinopathies - Vol Il (2005);
Vorbeugung der Thalassdmie und anderer Himoglobinopathien - Band Il (2005)

7. “Guidelines to the clinical management of Thalassaemia” — Second Edition (2007);
Behandlungsleitlinien fir die Thalassamie — Zweite Fassung (2007)

8.  Patients’ Rights (2007); Patientenrechte (2007)

9. A Guide to establishing a non-profit patient support organisation (2007);

Leitfaden zum Aufbau von gemeinniitzigen Patientenselbsthilfegruppen (2007)

10. Children’s Dialogue - “Thalassaemia Major and me” - (2007);

Kinder-Gesprach — ,Meine Thalassamie und ich” - (2007)

11. Educational Booklet 1 — About Beta (B)-thalassaemia (2007).
Informationsbroschiire 1 — Uber die Beta-(3)-Thalassamie (2007)]

12. Educational Booklet 2 — About Alpha (a)-thalassaemia (2007).
Informationsbroschiire 2 — Uber die Alpha-(a)-Thalassémie (2007)]

13. Educational Booklet 3 — About Sickle-Cell Disease (2007).
Informationsbroschiire 3 - Uber die Sichelzellkrankheit (2007)

14. Educational Folder - Information for the community, the carrier of and the patient with a Haemoglobin
disorder. Informationsmappe - Informationen fiir die Allgemeinheit, Trager der Erbanlage und Patienten
mit einer Himoglobinerkrankung

15. Sickle Cell Disease - A booklet for the parents, patients and the community (2008).
Sichelzellkrankheit - Eine Informationsbroschiire fiir Eltern, Patienten und die Allgemeinheit (2008)]

Die Zeitschrift ,TIF MAGAZINE” ist eine englischsprachige, vierteljahrlich erscheinende
Veroffentlichung mit Neuigkeiten und Informationen von den Mitgliedern aus aller Welt. Die
Zeitschrift enthdlt die neuesten wissenschaftlichen und medizinischen Erkenntnisse zu
Hamoglobinopathien und anderen wichtigen Gebieten. Jede Ausgabe wird an mehr als 4.000
Abonnenten in mehr als 60 Landern verteilt. Bislang wurden 52 Ausgaben veroffentlicht.

Eine mehrsprachige DVD - Uber die Thalassaemia International Federation (2005) - es
wurden 4.000 Exemplare in 40 Landern ausgegeben.
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Kontakdaten der Thalassaemia
International Federation (TIF)

Thalassaemia International Federation

Hauptsitz: P.O. Box 28807

2083 Strovolos

31 Ifigenias, 2007 Strovolos, Zypern
Tel: + 35722319129

Fax: +357 22 314 552

E-Mail: thalassaemia@cytanet.com.cy
Homepage: www.thalassaemia.org.cy



