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Einflihrung

Kommt es zu einer Verletzung eines
BlutgefaBles, so wird ein voribergehender
Pfropf aus Blutplattchen gebildet. Zur
dauerhaften Blutstillung ist jedoch zusatz-
lich ein Gerinnsel aus Fibrin nétig. Dabei
handelt es sich um ein gut abdichtendes
Fibrin-«Pflaster» Uber einem Leck im Blut-
gefal3. Bestimmte EiweiBBe im Blut, Gerin-
nungsfaktoren genannt, bewirken die
Bildung dieses Fibringerinnsels.

Gerinnungsfaktoren interagieren mit-
einander wie bei einer Kettenreaktion. Ziel
dieser Reaktion ist es, ein stabiles Fibrin-
gerinnsel zu bilden. Bei manchen Men-
schen fehlen aber entscheidende Gerin-
nungsfaktoren innerhalb dieser Kette, was
die Bildung des Fibrinnetzes verhindert und
zu einer Blutgerinnungsstérung fihren
kann.

Diese Broschire verschafft einen Uberblick
Uber seltene Stérungen des Gerinnungs-
systems infolge Mangelfunktion eines der
oben genannten Gerinnungsfaktoren. Bei
diesen Gerinnungsstérungen sind die
Symptome oft dann starker ausgepragt,
wenn beide Elternteile die erbliche
Veranlagung weitergegeben haben. Hat
das Kind die Erbanlage nur von einem
Elternteil geerbt, ist die Blutungsneigung
im normalen Alltag nur schwach
ausgepragt oder gar nicht vorhanden.’




Faktor-Vil-Mangel

Definition

Haufigkeit

Schweregrad
der Blutungen

Symptome

Orientierende
Laborbefunde
und Tests

Behandlung

Durch einen Mangel an Plasma-Eiweif3
Faktor VIl bedingte Blutgerinnungs-
stérung

e Selten?
¢ 1 von 500'000?

e Leicht bis schwer?

e Einblutungen in die Schleimhaute
— Dies beinhaltet Blutungen im Bereich

der Mundhohle (insbesondere nach
Zahnbehandlungen wie z.B. Zahn-
entfernungen) und Nasenbluten.?

e Einblutungen in Gelenke'

e Einblutungen in Muskeln'

e Blutungen im Verdauungstrakt?

e Ungewodhnlich starke Monatsblutungen?®

¢ BlutergUsse*

¢ Blutungen nach Operationen®

e \Verldngerte Prothrombinzeit bzw.
erniedrigter Wert nach Quick
(Faktor Vil-empfindlicher Test der
Blutgerinnung)®

e Verminderte Aktivitat des Faktors VII?

¢ Intravendse Gabe von rekombinantem
(gentechnologisch hergestelltem)
aktiviertem Faktor VIl oder aus mensch-
lichem Blut gewonnenem Faktor VII.

e Aus menschlichem Blut gewonnene
Produkte, die den fehlenden Faktor VII
enthalten, wie gefrorenes Frischplasma
oder Prothrombin-Komplex-Praparate
(PPSB)




Faktor-XI-Mangel

Definition

Haufigkeit

Schwere-
grad der
Blutungen

Symptome

Orientierende
Labor-
befunde

und Tests

Behandlung

Durch einen Mangel an Plasma-Eiweif3
Faktor XI bedingte Blutgerinnungsstérung

e Sehr selten?

e Leicht bis maBig?

e Einblutungen in die Schleimhaute
— Dies beinhaltet Blutungen im Bereich
der Mundhohle (insbesondere nach
Zahnbehandlungen wie z.B. Zahn-
entfernungen) und Nasenbluten.**

* Nach Operationen oder Verletzungen
kénnen schwere Blutungen auftreten.'

¢ Nierenblutungen, welche sich durch Blut
im Urin bemerkbar machen*

e Ausgedehnte Blutergusse?

e Ungewdhnlich starke Blutungen nach
Geburten’

e Ungewdhnlich starke Monatsblutungen?®

e Einblutungen in Gelenke und Muskeln
sind selten.?

e Verlangerte partielle Thromboplastinzeit
(aPTT). Faktor Xl-empfindliche Test zur
Bestimmung der Blutgerinnung.*

e Verminderte Aktivitat des Faktors XI*

e Intraventse Gabe von gefrorenem Frisch-
plasma (fresh frozen plasma), welches
den fehlenden Faktor XI enthalt.?

e Medikamente, welche die vorzeitige
Auflésung von Gerinnseln verhindern
(sog. Antifibrinolytika), kénnen nach
zahnarztlichen Behandlungen zur
Blutungskontrolle eingesetzt werden.*




Faktor-Xlll-Mangel

Definition

Haufigkeit

Schwere-
grad der
Blutungen

Symptome

Orientierende
Laborbefunde
und Tests

Behandlung

Durch einen Mangel an Plasma-Eiweif3
Faktor Xl bedingte Blutgerinnungs-
stérung

¢ Sehr selten

e Manner und Frauen sind gleichermaBen
betroffen.?

* MaBig bis schwer’

e Nach Operationen oder Verletzungen
kénnen schwere Blutungen auftreten.?

e Nabelschnurblutungen innerhalb der
ersten Tage nach der Geburt sind haufig.'

e Schlechte Wundheilung und abnorme
Narbenbildung*

e Haufiges Auftreten von intrakraniellen
Blutungen (Blutungen im Schadelinnern)?

e Ausgedehnte Blutergusse?

* Bei Frauen kénnen Fehlgeburten vorkom-
men.?

e Verminderte Aktivitat des Faktors XIll in
speziellen Tests?

e Um Blutungen zu vermeiden, kénnen
zur Vorbeugung regelmaBig oder bei
Bedarf Faktor-Xlll-Konzentrate verab-
reicht werden.?




Fibrinogenmangel
(Faktor-I-Mangel)

Definition

Andere
Bezeich-
nungen*

Haufigkeit

Schwere-
grad der
Blutungen*

Faktor | (Fibrinogen) unterstutzt die Blut-
plattchen bei der Bildung des Plattchen-
pfropfes.* Blutplattchen verklumpen mit-
einander, um Verletzungen in den Blut-
gefaBen abzudichten. Ohne den Faktor |
geschieht dies viel langsamer. AuBerdem
muss eine ausreichende Menge an
Fibrinogen vorhanden sein, damit ein
stabiles Fibrinnetz gebildet werden kann.

e Afibrinogenamie: Fehlen von Fibrinogen
im Blut

e Hypofibrinogendmie: niedrige
Fibrinogenwerte im Blut

e Dysfibrinogenamie: nicht einwandfrei
funktionierendes Fibrinogen

® 1-2/1'000'000 Personen?

* Afibrinogenamie: ca. 150 dokumentierte
Falle*

e Hypofibrinogenamie: weniger als
50 dokumentierte Falle*

e Dysfibrinogenamie: mehr als
250 Familien’

e Das Ausmaf der Blutungen héangt von der
Menge des vorhandenen und funktions-
fahigen Fibrinogens ab. Bei der Afibrino-
genamie fehlt das Fibrinogen vollstandig,
was auBerst ernsthafte Blutungen zur
Folge hat.’

¢ Bei der Hypofibrinogenamie ist das Fibrino-
gen in geringerer Menge als normal vor-
handen, was zu leichten Blutungen fuhrt.*

e Bei der Dysfibrinogenamie ist das
Fibrinogen in normaler Menge vorhanden,
funktioniert jedoch nicht einwandfrei.*
Blutungsprobleme sind selten, wohinge-
gen Gerinnsel in der Blutbahn auftreten
kénnen.*

*siehe Symptome, nachste Seite




Symptome

Afibrinogenamie

e Schwere Blutungen vom Nabelschnur-
stumpf aus treten innerhalb der ersten
Tage nach Geburt auf.

e Blutungen im Bereich des Gastrointestinal-
oder Urogenitaltraktes sowie spontane
Milzrisse sind haufig wéhrend und nach
der Neugeborenenphase.*

e Intrakranielle Blutungen kommen im
Sauglings- u. Kleinkindesalter haufig vor.*

e Einblutungen in die Schleimhaute*

— Dies beinhaltet Blutungen im Bereich
der Mundhéhle (insbesondere nach
Zahnbehandlungen wie z.B. Zahn-
entfernungen) und Nasenbluten.

¢ Bei Frauen gehauftes Auftreten von
Fehlgeburten in den ersten drei
Schwangerschaftsmonaten.?

¢ Blutungsepisoden kdnnen mit dem
Alter nach und nach an Haufigkeit und
Schweregrad abnehmen.*

Hypofibrinogendamie

¢ Insgesamt sind Blutungen selten und
leicht.*

e Blutungen aus dem Nabelschnurstumpf
sind haufig.*

e Blutungen kénnen nach Verletzungen
oder wahrend Operationen auftreten.*

e Intrakranielle Blutungen sind selten.*

Dysfibrinogenamie

e Nur ca. 30% der Patienten leiden an
Blutungen.*

e Einblutungen in die Schleimhaute
— Dies beinhaltet Blutungen im Bereich

der Mundhohle (insbesondere nach
Zahnbehandlungen wie z.B. Zahn-
entfernungen) und Nasenbluten.

e Intrakranielle Blutungen*

e Schlechte Wundheilung*




Fibrinogenmangel
(Faktor-I-Mangel) Fortsetzung

Orientierende
Labor-
befunde

und Tests

Behandlung

e VVerlangerte partielle Thromboplastin-
zeit (Test zur Bestimmung der fur die
Blutgerinnung noétigen Zeit)*

¢ Die Fibrinogenwerte zeigen eine
verminderte Aktivitat.*

Afibrinogenamie: Die Behandlung erfolgt
nach Bedarf bei Blutungen oder zur
Vorbeugung bei Operationen und
Eingriffen

e Fibrinogenkonzentrate?

Damit eine F/V(CVB)V\KW%_
manifest wivd, missen
melist beide Edterntelle den
5.€/Vlcﬁ§ohcn Defekt

aufvvcigcn.




Faktor-1I-Mangel

Definition
Andere

Bezeichnung

Haufigkeit

Schwere-
grad der
Blutungen

Symptome

Orientierende
Labor-
befunde

und Tests

Behandlung

Eine durch einen Mangel an Faktor Il
bedingte Blutgerinnungsstérung

® Prothrombin-Mangel*

e Sehr selten?
* 1/1'000°000 Personen*

e Leicht bis schwer?

e Ungewodhnlich starke Monatsblutungen?®
e Nach Operationen oder Verletzungen

kénnen schwere Blutungen auftreten.*
¢ Neigung zu Blutergussen?

® Ernsthafte intrazerebrale Blutungen
(Hirnblutungen)?

e Einblutungen in Gelenke und Muskeln
wurden dokumentiert, sind jedoch selten.*

¢ Verlangerte Prothrombinzeit bzw.
erniedrigter Wert nach Quick (Faktor-II-
empfindlicher Test der Blutgerinnung)*

e Verminderte Faktor-lI-Aktivitat in
Spezialtests*

e Durch intravendse Verabreichung von
gefrorenem Frischplasma (fresh frozen
plasma) oder Prothrombinkomplex-
Konzentraten (PPSB) kann eine wirksame
Blutungskontrolle erreicht werden.* Reine
Prothrombinkonzentrate sind nicht
erhaltlich.?




Faktor-X-Mangel

Definition

Andere
Bezeichnung

Haufigkeit

Schwere-
grad der
Blutungen

Symptome

Orientierende
Labor-
befunde

und Tests

Behandlung

Durch einen Mangel an Plasma-Eiweif3
Faktor X oder durch einen nicht einwand-
frei funktionierenden Faktor X bedingte
Blutgerinnungsstérung

e Stuart-Prower-Krankheit?

e Selten?
¢ 1/500'000*

e Leicht bis schwer?

e Einblutungen in die Schleimhaute
— Dies beinhaltet Blutungen im Bereich
der Mundhohle (insbesondere nach
Zahnbehandlungen wie z.B. Zahn-
entfernungen) und Nasenbluten.?

e Die Blutungen kénnen fruh auftreten,
manchmal sogar als Blutungen aus der
Nabelschnur.*

e Ungewdhlich starke Monatsblutungen®

* Gelenksblutungen kénnen bei schwer
betroffenen Patienten auftreten.?

e \erlangerte Prothrombinzeit bzw.
erniedrigter Wert nach Quick (Faktor-X-
empfindlicher Test der Blutgerinnung)?

e Verminderte Faktor-X-Aktivitat in
Spezialtests®

e Intravendse Verabreichung von
gefrorenem Frischplasma (fresh frozen
plasma) oder Prothrombinkomplex-
Konzentrate (PPSB) kbnnen zur
Blutungskontrolle eingesetzt werden.?

e Faktor-X-Konzentrate sind nicht
erhaltlich.2



Faktor-V-Mangel

Definition Durch einen Mangel an Blutgerinnungs-
faktor V bedingte Blutgerinnungsstérung

Haufigkeit e Sehr selten*
* 1/1°000'000 Personen*

Schwere- ¢ Leicht bis schwer*
grad der
Blutungen

Symptome* e Einblutungen in die Schleimhaute
— Dies beinhaltet Blutungen im Bereich
der Mundhohle (insbesondere nach
Zahnbehandlungen wie z.B. Zahn-
entfernungen) und Nasenbluten.

e Ungewdhnlich starke Monatsblutungen
e Haufig Neigung zu Blutergissen
e \Verlangerte Blutungszeit bei Schnittwunden

e Einblutungen in Gelenke und Muskeln
wurden dokumentiert, sind jedoch selten.

Orientierende e Verldngerte Prothrombinzeit bzw.
Labor- erniedrigter Wert nach Quick (Faktor-V-
befunde empfindlicher Test der Blutgerinnung)*

und Tests  « VVerminderte Faktor-V-Aktivitat in
Spezialtests*

Behandlung e Intravendse Verabreichung von gefrorenem
Frischplasma (fresh frozen plasma).

e Desmopression und Transfusion von Blut-
plattchen sind bei bestimmten Formen von
Faktor-V-Mangel angezeigt.

¢ Faktor-V-Konzentrate sind nicht erhaltlich.?
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Bei Fragen zu lhrer Erkrankung und
Therapiemoglichkeiten wenden Sie sich
bitte an lhren behandelnden Arzt:

)
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