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Vorwort

Liebe Leserin, liebe Interessierte!

Bei Ihnen wurde gerade die Diagnose ,Konduk-
torin® gestellt, und Sie mochten wissen, was
das fur Sie bedeutet? In Ihrer Familie ist ein
hamophiler Patient und Sie fragen sich, ob Sie
selbst oder Ihre Nachkommen auch betroffen
sein konnten? Diese und andere Fragen werden
uns haufig in unserer Konduktorinnensprech-
stunde gestellt. Mit Hilfe dieses Ratgebers
mochten wir versuchen, lhre ersten Fragen zu
beantworten. Dartber hinaus haben Sie die
Moglichkeit sich umgehend beraten zu lassen.
Adressen finden Sie am Ende dieser Broschure.

Dies ist der erste Patientenratgeber fur Konduk-
torinnen. Uber Ihre Anregungen und Kritik
freuen wir uns sehr.

Ich verbleibe mit freundlichen GrulRRen

Dr. Cornelia Wermes
)(C HAMOPHILIE ZENTRUM

1schule Hann



Was ist Hamophilie ?

Die Hamophilie ist eine angeborene, erbliche Blutgerinnungsstorung, bei der
ein Gerinnungsfaktor zu niedrig ist oder komplett fehlt. Bei der Hamophilie A
handelt es sich hierbei um den Faktor VIII (8), bei der Himophilie B um den
Faktor IX (9). Die Erkrankung ist unterschiedlich schwer ausgepragt. Bei der
schweren Form haben die Patienten eine ausgepragte Blutungsneigung.
Schon nach leichten Verletzungen oder auch spontan kann es zu Blutungen,
meist Gelenk- oder Weichteilblutungen kommen. Bei der milden Form hin-
gegen werden die Blutungen in der Regel durch Verletzungen oder Opera-
tionen ausgelost. Auch kleinere Eingriffe, wie ,Zahne ziehen” gehoren hierzu.
Der Ausdruck ,mild“ darf nicht darlber hinweg tauschen, dass diese Blu-
tungen unter Umstanden auch lebensbedrohlich verlaufen konnen, wenn die
Patienten nicht adaquat therapiert werden.

Der Schweregrad der Erkrankung ist durch den zugrunde liegenden Gendefekt
festgelegt. Somit ist die Schwere der Himophilie innerhalb einer Familie
gleichbleibend. D.h., wenn Ihr Vater eine schwere Hamophilie hat, dann wird
lhr Sohn, vorausgesetzt, er ist an einer Hamophilie erkrankt, ebenfalls eine
schwere Form haben. Die Schwere der Erkrankung andert sich auch bei dem
einzelnen Patienten in der Regel nicht. D.h., bei einem Kind, das mit einer
schweren Hamophilie auf die Welt kommt, ist nicht damit zu rechnen, dass es
irgendwann nur noch eine milde Form haben wird. Eine Ausnahme bildet eine
sehr seltene Unterform der Hamophilie B.

Wie wird die Erkrankung vererbt ?

Die Hamophilie wird Uber das Geschlechtschromosom, das X-Chromosom
vererbt. Manner haben ein X- und ein Y-Chromosom. Wenn das X-Chromosom
die Hamophilie aufweist, tritt die Erkrankung in Erscheinung. Daher handelt
es sich bei der klassischen Hamophilie um eine Erkrankung der Jungen und
Manner. Frauen hingegen haben zwei X-Chromosomen. Bei den Frauen ist die
Hamophilie in der Regel nur auf einem dieser X-Chromosomen lokalisiert.
Dadurch, dass Frauen noch ein weiteres, gesundes X-Chromosom haben, tritt
die Erkrankung bei ihnen nicht oder nur in abgeschwachter Form auf. Die
Frauen Ubertragen die Erkrankung also, ohne selbst zu erkranken und werden
daher als Ubertragerinnen (Konduktorinnen; lateinisch: conducere=uber-
tragen, Uberleiten) bezeichnet. Ein Beispiel fiir die Vererbung finden Sie in fol-
gendem Schema.



Vater ohne Hamophilie Mutter ist Konduktorin

XX

XX

Genotypisch Konduktorin Gesunder Sohn mit
gesunde Sohn Hamophilie
Tochter

X =Normales Gen auf dem X-Chromosom X =Hamophiliegen auf dem X-Chromosom

Vererbungsschema der Hamophilie

Als vereinfachte Grundregel gilt:

Sie sind sicher Konduktorin,

v wenn lhr Vater an Hamophilie erkrankt ist,

v wenn lhr Sohn und ein weiterer Angehoriger aus der mutterlichen
Verwandtschaft an Hamophilie erkrankt ist,

v wenn zwei oder mehrere Ihrer SOhne eine Hamophilie haben.

Sie sind moglicherweise Konduktorin,

v wenn lhr Sohn eine Hamophilie hat,
v wenn |hr Bruder eine Hamophilie hat,
v wenn andere Verwandte aus der mutterlichen Linie an Hamophilie leiden.

Sie sind nicht Konduktorin,

v wenn Verwandte aus der Verwandtschaft lhres Vaters Hamophilie haben,
Ihr Vater selbst aber gesund ist.

In diesen Fallen ist aber darauf hinzuweisen, dass milde Formen der Hamo-
philie bei den Betroffenen selbst manchmal nicht bekannt sind. Fragen Sie
lhren Vater nach Blutungszeichen! (Nasenbluten, Nachblutungen nach
Schnittverletzungen z.B. beim Rasieren, unklare Gelenkschwellungen, Nach-
blutungen nach Zahnbehandlungen oder Operationen). Gegebenenfalls sollte
sich Ihr Vater noch einmal untersuchen lassen.



Ich bin Konduktorin. Wie grofs ist das Risiko,
dass mein Kind an Hamophilie erkrankt ?

Wenn Sie einen Jungen erwarten, wird er mit
50%iger Wahrscheinlichkeit an Hamophilie
erkranken. Wenn Sie ein Madchen bekommen,
wird sie zu 50% Konduktorin sein. Insgesamt
liegt das Risiko, dass Sie ein Kind mit Hamo-
philie bekommen, bei 25%, d.h. aber im Umkehr-
schluss, dass 75% Ihrer Kinder keine Hamophilie
haben werden.

Kann ich als Konduktorin auch bluten ?

Laut Lehrbuch sind Konduktorinnen gesund. Unsere Erfahrungen zeigen aller-
dings, dass dies nur eingeschrankt stimmt. Daher habe ich eine Befragung von
uber 300 Konduktorinnen durchgeflhrt. Hier zeigte sich, dass Uber 70% der
Frauen Uber Blutungskomplikationen bei sich selbst berichten. Hierbei handelt
es sich vor allem um:

v verstarkte und verlangerte Menstruationsblutungen,

v Blutungen unter oder nach der Geburt,

v’ Neigung zu blauen Flecken,

v Nasenbluten oder

v’ Nachblutungen nach Operationen und Zahnextraktionen.

Gelenkblutungen, wie wir sie klassischerweise bei Patienten mit Hamophilie
sehen, wurden seltener beobachtet. Die zum Teil ausgepragte Blutungsnei-
gung fuhrt oft zu einer Blutarmut (Andmie). Die begleitende Mudigkeit und



Schlappheit wird von den Frauen teilweise als sehr belastend empfunden.
Auch die Tatsache, dass sich die Frauen mit ihren Blutungen von den Arzten
und ihrer Umgebung nicht ernst genommen fihlen, fihrt zu einer grofRen
Verunsicherung vieler Konduktorinnen. Bei den Konduktorinnen mit Blutungs-
zeichen kommt die Hamophilie somit doch in milder Form zur Auspragung,
was nicht weiter verwunderlich ist, da ja eines der X-Chromosomen defekt ist.
Haufig haben diese Frauen auch selbst erniedrigte Werte fur den Faktor VIII
bzw. den Faktor IX, ahnlich einer milden Hamophilie.

Es gibt aber auch eine ganze Reihe von Frauen, die bei sich selbst keine Blu-
tungszeichen beobachten und auch Operationen problemlos lberstanden
haben. Konduktorin zu sein heil3t also nicht zwangslaufig auch ,Bluterin® zu
sein!

Muss ich als Konduktorin bei Operationen
behandelt werden ?

Diese Frage kann nicht pauschal mit ,ja“ oder ,nein“ beantwortet werden.
Wenn Sie Konduktorin sind, oder glauben Konduktorin zu sein, sollten Sie sich
unbedingt vor einem operativen Eingriff in einer Gerinnungsambulanz oder
einem Hamophiliezentrum untersuchen lassen. Dies ist umso wichtiger, wenn
Sie bei sich selbst schon Anzeichen fiir eine Neigung zu Blutungen beobachtet
haben. Bei dieser Untersuchung sollte nicht nur die klassische Konduktorin-
nendiagnostik, sondern immer eine komplette Gerinnungsanalyse durchge-
flhrt werden, da Sie ja moglicherweise auch noch zusatzlich eine andere
Gerinnungsstorung, wie z.B. das relativ haufig vorkommende von Willebrand-
Syndrom haben konnen. Dieses flihrt ebenfalls zu den oben beschriebenen
Symptomen. Fur Ihre behandelnden Arzte ist dies sehr wichtig zu wissen, um
Sie im Falle von Blutungen richtig behandeln zu kénnen. Im Einzelfall

muss dann mit dem Facharzt fiir Gerin-
nungsstorungen, dem Hamostaseo-
logen, entschieden werden, ob
tberhaupt und wenn ja,
mit welchen Medika- “
menten Sie im
Rahmen der Opera-
tion behandelt
werden mussen.
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Spielt der Konduktorinnenstatus bei mir als
Seniorin noch eine Rolle ?

Wenn Sie Konduktorin sind, oder glauben Konduktorin zu sein, sollten auch
Sie sich unbedingt vor einem operativen Eingriff in einer Gerinnungsambulanz
oder einem Hamophiliezentrum untersuchen lassen. Gerade altere Frauen
haben gelegentlich wieder eine starkere Blutungsneigung. Auch wenn friihere
Eingriffe komplikationslos verlaufen sind, kdnnen besonders in diesem Lebens-
abschnitt Blutungen auftreten. Gerade jetzt werden auch haufiger operative
Eingriffe, wie z.B. Gallenblasenoperationen, Bandscheibenchirurgie, Gynakolo-
gische Eingriffe, Zahne ziehen lassen, Zahn-Implantate, usw. erforderlich. Auch
bei Ihnen sollte nicht nur die klassische Konduktorinnendiagnostik, sondern
immer eine komplette Gerinnungsanalyse durchgefuhrt werden.

Wenn Sie die Himophilie an lhre Kinder oder Enkelkinder weitervererbt haben,
ist es auch fur Sie wichtig, sich mit der Krankheit weiter zu beschaftigen, da
erfahrungsgemald die emotionale Bindung gerade an die Enkelkinder sehr
grol’ ist. Die Hamophilie hat durch moderne Behandlungsverfahren sicher
einen grofden Teil Ihres Schreckens verloren. Schwerste, nicht behandelbare
Blutungen, wie Sie diese friher bei lhrem Sohn oder Ihrem Bruder erlebt
haben, treten heutzutage in der Regel in der Starke nicht mehr auf, wenn die
Erkrankung bekannt ist. Diese Blutungen lassen sich inzwischen gut durch die
Gabe von Faktorenkonzentraten stillen. Auch die Sicherheit der Faktorprapa-
rate erlaubt den Patienten heute ein nahezu normales Leben mit der Erkran-
kung.

Ich bin Konduktorin und plane eine
Schwangerschaft. Was sollte ich beachten ?

Bereits vor einer Schwangerschaft sollten Sie lhre Gerinnungswerte in einem
Hamophiliezentrum oder einer Gerinnungsambulanz Gberprifen lassen. Falls
bisher noch nicht erfolgt, sollte, wie oben beschrieben, eine komplette Gerin-
nungsanalyse durchgefiihrt werden. Da es wahrend einer Schwangerschaft zu
einer deutlichen Veranderung Ihrer Gerinnung kommt, ist eine optimale Beur-
teilung Ihrer Werte im Verlauf der Schwangerschaft nicht mehr moglich.



Wenn es wahrend der Schwangerschaft zu Blutungsproblemen kommt,
sollten Sie sich sowohl an Ihren Frauenarzt als auch an lhr Himophiliezen-
trum wenden.

Mit Hilfe der Fruchtwasseruntersuchung kann in der Schwangerschaft festge-
stellt werden, ob das ungeborene Kind eine Hamophilie hat. Wenn Sie eine
Fruchtwasseruntersuchung planen, sollten Sie dies so frith wie moglich mit
lhrem Frauenarzt besprechen. Bereits vor der Schwangerschaft sollte in diesen
Fallen der genaue genetische Defekt, der in lhrer Familie vorkommt, bekannt
sein, da Sie andernfalls wertvolle Zeit vor einem geplanten Schwangerschafts-
abbruch verlieren.




Wie bereite ich mich auf eine Geburt vor ?

Wenn bei Ihnen eine Fruchtwasseruntersuchung durchgefiuhrt wurde, ist
bereits bekannt, ob Ihr Kind eine Hamophilie haben wird oder nicht. Falls diese
Untersuchung nicht durchgefuihrt wurde, empfehlen wir, vor der Geburt mit
Hilfe einer Ultraschalluntersuchung das Geschlecht des Kindes zu bestimmen.
Beide Untersuchungen sind aber nicht erforderlich, wenn Sie dies nicht wiin-
schen.

Zunachst sollten Sie sich an Ihr Himophiliezentrum wenden. Dort werden Sie
umfassend beraten. Gemeinsam sollten Sie sich flir eine geeignete Geburts-
klinik entscheiden. Diese Klinik sollte durch das Hamophiliezentrum und
durch Sie selbst moglichst schon 2—3 Monate vor
dem errechneten Geburtstermin tber die
anstehende Entbindung informiert werden.
Hierzu eignen sich spezielle Risikosprech-
stunden der Geburtskliniken.

Vorbereitungen fiir Sie als Konduktorin:

Bei Ihnen als Konduktorin kann es unter und
nach der Geburt moglicherweise zu Blu-
tungen und Wundheilungsstorungen
kommen. Insbesondere nach Kaiser-
schnitten besteht ein erhohtes Risiko fur
Storungen der Wundheilung. Diese Art der
Entbindung ist fur Sie also nicht unbedingt
vorteilhaft. Die Frauenarzte mussen hiertber informiert und die erforderlichen
Medikamente im Kreissaal und spater auf der Entbindungsstation verfligbar
sein. Wann und in welchem Umfang bei Ihnen eine Therapie mit Gerinnungs-
faktor oder bei Hamophilie A mit DDAVP (Minirin®) erforderlich ist, muss im
Einzelfall von einem erfahrenen Hamostaseologen entschieden werden.

Vorbereitungen fiir lhr Kind:

Generell gilt, dass auch ein Kind mit Hamophilie normal entbunden werden
kann, sofern keine Komplikationen zu erwarten sind. Im Falle einer Beckenend-
lage, bei sehr groRem Kind und/oder engem Becken der Mutter missen bei
der Geburt immer wieder eine Zange oder eine Saugglocke eingesetzt werden.
Dabei ist das Verletzungsrisiko des Kindes erhoht. In diesen Fallen ist die
Geburt per Kaiserschnitt vorzuziehen. Auf jeden Fall sollte ausreichend Gerin-
nungsfaktor (kleine PackungsgroRen) fuir das Kind im Kreissaal bzw. im Neuge-
borenenzimmer vorratig sein.
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Nach der Geburt sollte das Kind sorgfaltig von einem erfahrenen Kinderarzt
untersucht werden. Daher ist eine Entbindung in einer Geburtsklinik mit an-
geschlossener Kinderabteilung (Perinatologisches Zentrum) empfehlenswert.
Bei einem Kind mit Hamophilie bzw. einem Jungen, bei dem die Hamophilie
nicht ausgeschlossen ist, erfolgen dann auch Ultraschall-Untersuchungen des
Gehirns und der inneren Bauchorgane. Die Diagnose Hamophilie kann im
Nabelschnurblut gestellt bzw. bestatigt werden.

Wenn das Kind gesund ist oder trotz Hamophilie keine Blutungen hat, ist auch
eine Therapie mit Faktor nicht erforderlich. Das Kind sollte unbedingt bei der
Mutter bleiben. Nur im Falle von Blutungskomplikationen oder anderer Sto-
rungen ist eine Verlegung in die Kinderklinik gerechtfertigt.

Haben Konduktorinnen auch noch andere
Probleme ?

Die Diagnose ,Konduktorin® zu sein, einen ,genetischen Defekt” zu haben, ist
fur viele Frauen zunachst schockierend. Haufig entwickeln sich Angste und
Schuldgefihle. Innerfamiliare Konflikte mit dem Partner oder der Familie
kénnen auftreten. Die Verarbeitung dieser Diagnose hangt haufig davon ab,
wie eine Frau diese Diagnose erfahren

hat, wie offen sie damit in ihrem

sozialen Umfeld umgehen kann,

ob sie Unterstutzung durch
ihre Familie und ihren
Partner erfahrt und
welche Erfahrungen
sie mit der Hamo-
philie gemacht

hat. Hier ist eine
individuelle
Betreuung und
Beratung der Kon-
duktorin und der
Familie mit dem
hamophilen Kind
empfehlenswert.
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Wir haben eine Tochter, die moglicherweise
Konduktorin ist.
Wann sollten wir sie untersuchen lassen ?

Diese Frage wird aktuell kontrovers diskutiert.

Einige Arzte empfehlen eine Untersuchung des Madchens mit Beginn der
Fortpflanzungsfahigkeit und zu einem Zeitpunkt, wenn sie selbst mit ent-
scheiden kann, ob sie untersucht werden mochte. Dies ist haufig zu Beginn
der Pubertat. Unserer Meinung nach ist aber gerade dieser Zeitpunkt ungiin-
stig, da Jugendliche besonders jetzt viele andere Probleme haben und die
Diagnose, Konduktorin zu sein, zu zusatzlichen Konflikten fuhrt.

In Anbetracht der Tatsache, dass Konduktorinnen
selbst Blutungen aufweisen kdnnen, denken wir,
dass eine Diagnostik vor einem operativen
Eingriff und dann gegebenenfalls auch schon
im Kleinkindesalter notwendig ist.
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Leben mit einem hdmophilen Kind

In der heutigen Zeit ist das Leben mit einem hamophilen Kind mit deutlich
weniger Einschrankungen verbunden als in der Vergangenheit. Selbst bei der
schweren Hamophilie sehen wir nur noch selten Blutungen, da die Kinder und
Jugendlichen eine vorbeugende Therapie (Prophylaxe) mit dem
Gerinnungsfaktor erhalten. Obwohl das Medikament
intravenos gespritzt werden muss und es

sich viele Eltern anfangs kaum vor-

stellen konnen, erlernen fast
alle Mitter und Vater inner-
halb kirzester Zeit das
Spritzen und kdnnen somit

die Therapie selbst schon

bei sehr kleinen Kindern zu
Hause als Heimselbstbe-
handlung durchfiihren. Dies
ermoglicht es den Familien,
trotz der schweren Erkrankung
des Kindes, ein nahezu nor-
males Leben zu fihren. Auch
eine Berufstatigkeit der Mutter
und Urlaubsreisen sind haufig
problemlos zu managen.

Die Kinder konnen
den Regelkinder-
garten und

spater eine v
normale

Schule besu- #
chen. In der Kin-
dergartenzeit ist es
manchmal vorteilhafter, wenn

das Kind einen Integrationsplatz erhalt, da dann die Betreuung des Kindes

intensiver ist und somit das Verletzungsrisiko vermindert werden kann. Infor-
mationen hierzu erhalten Sie bei lhrem 6rtlichen Gesundheitsamt.
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Im Grundschulalter wird die Faktorgabe, d.h. das Spritzen, in der Regel von den
Kindern selbst tUbernommen. Klassenfahrten konnen dann auch ohne Eltern
und Arzte stattfinden. Selbst sportliche Aktivitaten sind moglich.

Durch die friihzeitige Einbindung der Jungen in ihre Therapie und die Uber-
nahme von Verantwortung erreichen wir bei den kleinen Patienten die rasche
Akzeptanz ihrer Erkrankung.

Die Patienten haben durch die moderne Therapie mit Faktorenkonzentraten
eine sehr gute Lebensqualitat und die Lebenserwartung
der jetzt geborenen Kinder ist normal.




Beratung finden Sie in jedem Hamophiliezentrum.

In einigen Zentren wird eine spezielle Konduktorinnensprech-
stunde angeboten. Zusatzlich konnen Sie sich in einem Human-
genetischen Institut beraten lassen.

Weitere Informationen erhalten Sie bei:
Deutsche Hamophiliegesellschaft (DHG)

Neumann-Reichardt-Str. 34, 22041 Hamburg
Tel.: 040 6722970, Fax: 040 6724944
E-Mail: dhg@dhg.de, www.dhg.de

Interessengemeinschaft Himophiler (IGH)

Ermekeilstr. 38, 53113 Bonn
Tel.: 0228 4298955
E-Mail: mail@igh.info, www.igh.info

sowie im Internet unter:

www.haemophilieportal.de
www.konduktorinnen.de.








