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Sichelzellkrankheit (Sichelzellanamie)

Wenn die Erkrankung frihzeitig erkannt und fachgerecht behandelt wird, kdbnnen eine Reihe
schwerer Komplikationen vermieden werden. Lebensqualitdt und -erwartung mancher Kinder
und Jugendlicher kdnnen eingeschrankt sein. Bei guter Betreuung erreichen heute etwa 85%
aller Kinder mit Sichelzellkrankheit das Erwachsenenalter. Wichtig ist, dass die Behandlung von
einem spezialisierten Behandlungsteam durchgefiihrt wird, das eng mit Haus- und Kinderarzten
zusammenarbeitet. Ebenso ist eine umfassende Aufklarung und Mitarbeit seitens der Betroffenen
und ihrer Angehorigen Voraussetzung flir einen giinstigen Verlauf.

Der folgende Informationstext richtet sich an Kinder und Jugendliche, die an der Sichelzellkrankheit
erkrankt sind, an ihre Familien, Freunde, Lehrer und andere Bezugspersonen sowie an die
interessierte Offentlichkeit. Er soll dazu beitragen, diese Erkrankung, die Mdglichkeiten ihrer
Behandlung und die Probleme und besonderen Bediirfnisse der betroffenen Patienten besser zu
verstehen. Unsere Informationen ersetzen nicht die erforderlichen klarenden Gesprache mit den
behandelnden Arzten und weiteren Mitarbeitern des Behandlungsteams; sie kénnen aber dabei
behilflich sein, diese Gesprache vorzubereiten und besser zu verstehen.

Anmerkungen

Die in diesem Patiententext enthaltenen Informationen sind vor allem auf der Grundlage der unten
angegebenen Literatur sowie unter Berlicksichtigung der aktuellen Leitlinie zur Behandlung von
Kindern und Jugendlichen mit Sichelzellkrankheit erstellt worden. Weitere Literaturquellen werden
im Text genannt. Der Text wurde durch die oben angegebenen Editoren im Marz 2012 tberprift und
zur Einstellung ins Internet fur die Dauer von flnf Jahren freigegeben. Er soll nach Ablauf dieser
Frist erneut Gberprift und aktualisiert werden.

Bitte beachten Sie, dass es sich im Folgenden um allgemeine Informationen und Empfehlungen
handelt, die — aus der komplexen Situation heraus — nicht notwendigerweise in ihrer Gesamtheit bei
jedem Patienten zutreffen. Viele Therapieempfehlungen missen im Einzelfall und interdisziplinar
entschieden werden. lhr Behandlungsteam wird Sie Uber die flr Sie zutreffenden MalRnahmen
informieren.
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Krankheitsbild: Was ist die Sichelzellkrankheit?

Die Sichelzellkrankheit ist eine erbliche Erkrankung der roten Blutkérperchen (Erythrozyten), die
sich auf den ganzen Korper auswirken kann. Erythrozyten werden im Knochenmark gebildet.
Sobald sie reif sind, gelangen sie ins Blut. Dort haben sie unter anderem die Aufgabe,
lebensnotwendigen Sauerstoff aus den Lungen in alle anderen Kérperregionen zu transportieren.
Der Sauerstoff ist an den roten Blutfarbstoff, das Hdmoglobin, gebunden. Normales Hamoglobin
besteht aus zwei verschiedenen Eiweil3ketten, die man als alpha- und beta-Ketten bezeichnet.
Die Art und Weise, wie sich diese Ketten zusammenlagern, bestimmt die raumliche Struktur des
Hamoglobins und ist dafir zustéandig, dass das Molekul richtig arbeiten kann.

Gesunde rote Blutkdrperchen enthalten normales Hamoglobin. Dadurch sind sie rund (siehe
Abbildung, schwarzer Pfeil) und geschmeidig, so dass sie problemlos auch durch kleinste
Blutgefalle passen und entsprechend zu allen Organen gelangen, um ihre lebenswichtigen
Aufgaben auszufuhren. Bei der Sichelzellkrankheit ist die beta-Kette im Hamoglobin krankhaft
verandert. Man spricht in diesem Fall auch von ,Sichelzellhdmoglobin®. Wenn Sichelzellhamoglobin
nicht mit Sauerstoff beladen ist, verandert es seine Form, und in der Folge verandert sich auch
die Form der roten Blutzellen. Sie erinnern an Sicheln, die der Erkrankung ihren Namen gegeben
haben (siehe Abbildung rechts, roter Pfeil).

Sichelzellen sind unbeweglicher und sterben friiher als gesunde rote Blutkdrperchen (Hdmolyse).
Dadurch kommt es einerseits zur Blutarmut (Andmie) und andererseits zu Verstopfungen der
Blutgefale durch die Sichelzellen. Das fiihrt dazu, dass die betroffenen Kdrperregionen nicht
ausreichend Sauerstoff erhalten. Sauerstoffmangel wiederum hat Gewebeschadigungen zur
Folge, und bei einer Gewebeschadigung produziert unser Kérper Substanzen, die Schmerzen
auslésen. Bei der Sichelzellkrankheit kommt es typischerweise zu Phasen mit starken Schmerzen
(Schmerzkrisen) sowie zu Organschadigungen besonders durch verstopfte BlutgefaRe im
Knochenmark, in den Lungen, im Zentralnervensystem, in der Milz und im Magen-Darm-Trakt. Die
schon in den ersten Lebensjahren durch verstopfte Blutgefafle geschadigte Milz ist die Ursache
des hohen Risikos flir lebensbedrohliche Infektionen bei Sichelzellpatienten.
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2. Haufigkeit: Wie oft kommt die Sichelzellkrankheit
vor?

Die Sichelzellkrankheit ist eine der weltweit haufigsten Erbkrankheiten. Sie wurde zum ersten
Mal vor einigen hundert Jahren in Afrika und auf der Arabischen Halbinsel beschrieben. Durch
Handelsverbindungen mit diesen Landern und Migration gelangte die Erkrankung spater in den
Mittelmeerraum und nach Nordamerika. In Nordeuropa, also in Deutschland, Frankreich, England,
den Niederlanden, Belgien und Skandinavien kam die Sichelzellkrankheit friiher nicht vor. Sie wurde
erst seit den sechziger Jahren durch Einwanderer aus dem Mittelmeerraum, aus Zentralafrika und
den arabischen Landern hierher gebracht. Mittlerweile ist die Krankheit weltweit verbreitet.

Derzeit leben in Deutschland ungefahr 3000-5000 Patienten mit einer Sichelzellkrankheit.
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Ursachen: Wie entsteht die Sichelzellkrankheit?

Die Sichelzellkrankheit ist eine Erbkrankheit. Sie ist nicht ansteckend und kann auch nicht im Laufe
des Lebens erworben werden.

Erbkrankheiten wie die Sichelzellkrankheit entstehen durch veranderte Erbanlagen (Gene),
die vom Vater und von der Mutter auf ihre Kinder Ubertragen werden. Beinahe alle unsere
korperlichen Eigenschaften werden von den Eltern durch die Weitergabe von Genpaaren auf uns
vererbt. So zum Beispiel auch die Eigenschaften des roten Blutfarbstoffs, dem Hdmoglobin. Die
Sichelzellkrankheit wird durch einen Fehler (Mutation) im Gen fiir die beta-Kette des Hdmoglobins
verursacht. Die krankhaft veranderten Eiweil3ketten fiihren zur Bildung von "Sichelzellhdmoglobin
(Hamoglobin S, HbS)", welches wiederum die Form und die Stabilitdt der roten Blutkdrperchen
krankhaft verandert und so unterschiedliche Formen der Sichelzellkrankheit verursacht. Im
néchsten Kapitel werden die verschiedenen Formen der Sichelzellkrankheit beschrieben.

Das Sichelzell-Gen kommt bei Menschen afrikanischer, indischer und mediterraner Abstammung
besonders haufig vor. Man unterscheidet Patienten, die an der Sichelzellkrankheit erkrankt sind,
von den gesunden, so genannten "Tragern”, die nur von einem Elternteil die Anlage fiir das HbS
geerbt haben.

Ursachen fiir das Erkrankt-Sein: Liegt sowohl beim Vater als auch bei der Mutter eine veranderte
Hamoglobin-Erbanlage vor und wird diese jeweils an das Kind weitervererbt, so erkrankt dieses
an der so genannten Sichelzellkrankheit HbSS, der haufigsten Form der Sichelzellkrankheit. Das
liegt daran, dass sein Korper in diesem Fall nur HbS und kein normales Hamoglobin (Hamoglobin
A, HbA) bilden kann. Wenn allerdings beide Gene, die jeweils von einem Elternteil vererbt
werden, diejenigen fur das HbA sind, so wird ihr Kind normales Hamoglobin bilden und keine
Sichelzellkrankheit haben.

Ursachen fiir den Tragerstatus: Wenn das Kind von einem Elternteil das Sichelzell-Gen und
vom anderen Elternteil das gesunde Gen flir den normalen roten Blutfarbstoff erbt, wird es als
"Trager" bezeichnet. Sein Korper bildet dann sowohl normales als auch Sichelzellhdmoglobin.
Das Kind ist dann gesund, es entwickelt keine Sichelzellkrankheit. Ein Trager kann allerdings, wie
sein Vater oder seine Mutter, das Sichelzell-Gen an seine Kinder vererben. Deshalb wird nicht
nur den Patienten mit Sichelzellanadmie, sondern auch den Tragern der Krankheit empfohlen, bei
Kinderwunsch eine genetische Beratung wahrzunehmen. Dort kann man die Risiken bestimmen
und besprechen, die sich fir das Kind ergeben kénnten und auch die Méglichkeiten, die zur Geburt
eines gesunden Kindes fiihren.
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Krankheitsformen: Welche Arten der

Sichelzellkrankheit gibt es?

Es gibt verschiedene Formen der Sichelzellkrankheit. Diese werden verursacht durch eine jeweils
andere Veranderung in der Erbanlage (Gen) fir den roten Blutfarbstoffs (Hdmoglobin). Alle Formen
werden vererbt und kénnen Schmerzkrisen und Organschaden erzeugen, jedoch verlaufen manche
schwerer als andere. Die drei haufigsten Formen sind:

» die Sichelzellkrankheit HbSS
» die Sichelzellkrankheit HbSB-Thal
» die Sichelzellkrankheit HbSC

Die SCD-S/S ist die haufigste und am schwersten verlaufende Form. Kinder mit SCD-S/S haben
jeweils ein krankes Gen fur das Hamoglobineiweil von beiden Elternteilen geerbt. Sie bilden nur
das krankhaft veranderte Sichelzellhdamoglobin (HbS).

An der SCD-S/beta-Thal. erkranken Kinder, die von einem Elternteil das Sichelzell-Gen und vom
anderen ein Gen fir eine Beta-Thalassamie erhalten haben. Die Beta-Thalassamie ist eine andere
Bluterkrankung, bei der zwar kein verandertes Hamoglobin gebildet wird, dafiir aber zu wenig (+)
oder gar keines (0). Bei verringerter Hamoglobinbildung durch das Thalassamie-Gen heif3t die
Krankheit Sichelzellkrankheit SCD-S/R+Thal. |hr Verlauf ist meist weniger schwer als der einer
SCD-S/S. Das Erscheinungsbild der Sichelzellkrankheit SCD-S/0-Thal ist aber mit dem der SCD-
S/S (nicht aber mit einer Thalassamie) vergleichbar.

Bei der SCD-S/C-Krankheit vererbt ein Elternteil das Sichelzell-Gen, wahrend der andere ein
ebenfalls verandertes Hamoglobin-Gen, das HbC-Gen, an das Kind weitergibt. Die Patienten
haben meist sehr hohe Hamoglobinwerte, die einerseits von Vorteil sind (bessere kdrperliche
Leistungsfahigkeit) andererseits, weil das Blut sehr dickflissig ist, zu Komplikationen fiihren.
Die SCD-S/C-Form der Sichelzellkrankheit zeigt in der Regel weniger schwere Verlaufe als die
SCD-S/S. Sie kann aber trotzdem mit schweren gesundheitlichen Problemen wie dem Risiko
der Erblindung (Erkrankungen der Netzhaut) und der Ertaubung (Innenohrschaden durch hohe
Hamoglobinkonzentrationen) einhergehen.

Die Sichelzellkrankheit entwickelt sich also nicht nur dann, wenn ein Kind zwei Sichelzell-Gene erbt,
sondern auch, wenn ihm ein Sichelzell-Gen kombiniert mit einem anderen krankhaft veranderten
Hamoglobin-Gen (wie dem HbC- oder dem Thalassamie-Gen) vererbt wurde.
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5. Symptome: Welche Krankheitszeichen haben
Patienten mit Sichelzellkrankheit?

Die Sichelzellkrankheit ist eine Erkrankung, die viele Organe schadigen kann. Die meisten
gesundheitlichen Probleme der Patienten entstehen als Folge der Kurzlebigkeit und der
Unbeweglichkeit von Sichelzellen.

Haufige gesundheitliche Probleme von Patienten mit Sichelzellkrankheit sind:

» Schmerzkrisen (Knochen, Gelenke, Bauch)

» Schadigung des Herz-Kreislauf-Systems (akutes Thoraxsyndrom, pulmonaler Hypertonus)
* Milzsequestrationskrise

» Schadigung des korpereigenen Abwehrsystems (Milzuntergang und haufige Infektionen)

» Schadigung des Zentralnervensystems (Schlaganfalle)

» Schadigung des Blut bildenden Systems - Blutarmut (hamolytische Anamie, aplastische Krise)
» Wachstumsverzdgerung, verspateter Pubertatsbeginn

* Gallensteine

* Gelbsucht

» Schadigung des Skelettsystems (Hand-FuR-Syndrom, avaskulare Knochennekrose)

» Schadigung der Haut (Geschwiire)

+ Schadigung der Augen

» schmerzhafte Penisversteifung

Um die Untersuchungsmethoden und die Behandlungen fiir Patienten mit Sichelzellkrankheit
besser zu verstehen, ist es zunachst wichtig zu erfahren, wie es zu den verschiedenen
Beschwerden und Problemen kommt.

5.1. Probleme durch die Kurzlebigkeit der Sichelzellen

5.1.1. Schadigung des Blut bildenden Systems - Blutarmut (hamolytische
Anamie).
Sichelzellen sind weniger stabil als gesunde rote Blutkérperchen (Erythrozyten). Deshalb sterben
sie friihzeitig nach etwa 10 bis 20 Tagen und nicht, wie blich, nach 120 Tagen ab (Hamolyse).
Wenn im Koérper zu wenig rote Blutkdrperchen zirkulieren, kommt es zur Blutarmut (Anamie)
und zu einer verminderten Konzentration des roten Blutfarbstoffs (Hamoglobin). Dadurch entsteht
eine ungenugende Sauerstoffversorgung im ganzen Koérper. Bei Kindern und Jugendlichen
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kann die unzureichende Sauerstoffversorgung in den Organen auflerdem auch zu einer
Wachstumsverzdgerung und einem verspateten Pubertétsbeginn fuhren. Bis zum Eintritt in das
Erwachsenenalter holen die meisten betroffenen Kinder diesen Riickstand jedoch wieder auf.

Durch den ubermaRigen Zerfall der sichelzellférmigen roten Blutkérperchen fallen vermehrt
Abbauprodukte an. Diese Abbauprodukte (unter anderem Bilirubin) kénnen in der Gallenblase
verklumpen und Gallensteine bilden. Diese kénnen in den Gallengangen stecken bleiben und
dadurch eine Gelbsucht sowie starke Schmerzen im rechten Oberbauch, manchmal auch
Entziindungen der Gallenblase (Cholezystitis) oder sogar eine Blutvergiftung (Sepsis) verursachen.

Manche Infektionskrankheiten kénnen bei Patienten mit Sichelzellkrankheit dazu fihren, dass
Uberhaupt keine roten Blutzellen mehr gebildet werden. Man spricht dann von einer aplastischen
Krise. Der Patient muss dann sofort in einem Krankenhaus behandelt werden.

5.1.2. Milzsequestration und MilzvergroBerung

Bei Kindern mit Sichelzellkrankheit kénnen groRe Mengen von Blut ganz plétzlich in der Milz
,versacken®. Auf diese Weise kommt es zu einer schweren Blutarmut, die bei manchen Patienten
lebensbedrohlich werden kann. Diese Situation wird auch Milzsequestrationskrise genannt. Eine
Milzsequestration enwickelt sich meist Uber ein bis drei Tage. Die Patienten haben dann oft
Krankheitszeichen wie bei einer Erkaltung, beispielsweise Fieber oder Bauchweh. Auch sind sie oft
blass, schlapp und quengelig. Durch das viele Blut schwillt die Milz an und kann getastet werden.

Alle Eltern von Sauglingen und Kleinkindern mit Sichelzellkrankheit sollten lernen, wie sie bei
ihrem Kind eine vergroRerte Milz tasten kénnen. Bei Anzeichen einer Milzsequestration muss
das Kind sofort in ein Krankenhaus gebracht werden.

5.2. Probleme durch die Unbeweglichkeit der Sichelzellen

Folgende Beschwerden von Patienten mit Sichelzellkrankheit kbnnen Anzeichen fur schwere
Komplikationen sein. Daher sollte umgehend ein Arzt aufgesucht werden bei folgenden
Anzeichen:

* Korpertemperatur Gber 38.5 °C

» Blasse, Schlappheit

» Brustschmerzen

* Kurzatmigkeit

* Gelenkschmerzen

» aufgeblahtem Bauch/Bauchschmerzen

» tastbarer, vergréerter Milz
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» plotzlich auftretende sehr gelbe Augen
» sehr dunkler Urin
» Kopfschmerzen, Schwindel, Lahmungen, Geflhlsstérungen

» anhaltender schmerzhafter Penisversteifung (Priapismus)

5.2.1. Schadigung des Skelettsystems

Patienten mit Sichelzellerkrankung haben immer wiederkehrende, oft sehr starke Schmerzen
(Schmerzkrisen). Das kommt dadurch, dass die sichelzellférmigen Erythrozyten kleine Blutgefalle
verstopfen, weil sie so unflexibel sind. Durch diese Gefallverschliisse wird die Blutversorgung vieler
Organe blockiert, so dass dort Sauerstoffmangel auftritt und die Patienten dadurch Schmerzen
erleiden. Besonders haufig ist das Knochenmark von solchen GefalRverschlissen betroffen. Bei
kleinen Kindern fuhrt dies typischerweise zu Schmerzen, Rétungen und Schwellungen der Hande
und FiRe (Hand-Fuf3-Syndrom). Das Hand-Ful3-Syndrom ist oft erstes Anzeichen fiir das Vorliegen
einer Sichelzellkrankheit. Es verschwindet normalerweise nach einigen Tagen.

Es kann jedoch auch zum Absterben von Gewebe in Gelenken oder Knochen kommen, wenn deren
Blutversorgung durch angehaufte Sichelzellen komplett blockiert ist (avaskulare Knochennekrose).
Besonders gefahrdete Gelenke sind dabei die Hiftgelenke (Kopf des Oberschenkelknochens) und
die Schultergelenke (Kopf des Oberarmknochens).

Schmerzkrisen  werden bei  Sichelzellpatienten  haufig durch  Wetterumschwiinge,
Flussigkeitsmangel, fieberhafte Infekte und auch durch starke Erschépfung ausgeldst. In der
Regel erleiden altere Patienten haufiger und auch schwerere Schmerzkrisen als Kinder. Aus noch
unbekannten Griinden halten Schmerzepisoden bei manchen Patienten nur kurze Zeit an, wahrend
bei anderen oft lange Krankenhausaufenthalte zur medikamentésen Schmerztherapie notwendig
sind.

5.2.2. Schadigung des Herz-Kreislauf-Systems

Das so genannte akute Thoraxsyndrom entsteht, wenn Sichelzellen Blutgefale in den
Lungen verstopfen. Es ist, wie die Milzsequestrationskrise, eine der haufigsten Todesursachen
bei Sichelzellpatienten und entsteht oft infolge einer Schmerzkrise. Bei Patienten mit
der Sichelzellkrankheit HbSS kommt es haufiger vor als bei den anderen Formen der
Sichelzellkrankheit. Die Anzeichen gleichen denen einer Lungenentziindung: Die betroffenen
Kinder haben Fieber, Husten, Atembeschwerden und starke Schmerzen im Brustkorb, besonders
beim Atmen. Nach mehrfach aufgetretenem akuten Thoraxsyndrom kann es zu fortbestehenden
Schadigungen der Lungen kommen. Bei Anzeichen eines akuten Thoraxsyndroms muss das
Kind sofort ins Krankenhaus gebracht werden. RegelmaRige Atemgymnastik und -therapie
(beispielsweise mittels Spirometrie) helfen, dem akuten Thoraxsyndrom vorzubeugen.

5.2.3. Schadigung des Zentralnervensystems (ZNS)

Uber sehr komplizierte Mechanismen kommt es bei der Sichelzellkrankheit auch zur Verengung
und sogar zu Verschlissen von grof’en BlutgefalRen, u.a. im Gehirn. Allerdings kindigen sich
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diese Schlaganfalle meist an. Risiko-Patienten kdnnen durch eine besondere Form des Ultraschalls
(so genannte transkranielle Doppler-Sonographie) identifiziert und daraufhin mit regelmafligen
Transfusionen und medikamentds vor Schlaganfallen geschitzt werden (siehe: Diagnose und
Behandlung). Schlaganfalle treten bevorzugt bei kleinen Kindern mit SCD-S/S-Krankheit auf.
Typische Anzeichen flr einen Schlaganfall sind zum Beispiel pl6tzlich auftretende Kopfschmerzen,
plétzliche Taubheits- oder Schwachegeflhle einer Gesichtshalfte, eines Arms oder Beins oder auch
im ganzen Korper, Sprachstorungen, Bewusstseinsveranderungen oder auch ein Krampfanfall
[siehe Krampfanfélle]. Abhangig davon, welche Gehirnregion betroffen ist, kann ein Schlaganfall
unterschiedlich schwere Folgen haben. Deshalb muss bei Auftreten von einem oder mehreren der
oben genannten Anzeichen sofort ein Arzt gerufen werden.

5.2.4. Schadigung des korpereigenen Abwehrsystems - Milzuntergang und
haufige Infektionen.

Die Milz ist ein Organ, das zum korpereigenen Abwehrsystem gehort. Sie wird bei Menschen
mit einer Sichelzellkrankheit meist sehr friihzeitig geschadigt, so dass ein erhohtes Risiko
fur bestimmte, teilweise lebensbedrohliche Infektionen besteht. Besonders gefahrlich sind
Pneumokokken und Meningokokken. Kinder unter finf Jahren missen daher taglich Penicillin
zum Schutz vor solchen Infektionen einnehmen. AuRerdem mussen alle Sichelzell-Patienten
regelmaRig geimpft werden.

Far Kinder mit Sichelzellkrankheit gilt: Jede fieberhafte Infektion ist ein Notfall! Bei Temperaturen
Uber 38,5°C muss deshalb sofort ein Arzt aufgesucht werden. Kleine Kinder (unter 5 Jahren)
missen in der Regel zur stationaren Uberwachung und antibiotischen Behandlung aufgenommen
werden.

5.2.5. Schadigung der Haut

Die unflexiblen Sichelzellen kénnen auch die BlutgefalRe der Haut verstopfen, so dass diese
insbesondere an den Beinen nur unzureichend Nahrstoffe erhalt. So kommt es zu schmerzhaften
offenen Stellen an den Beinen. Solche Geschwiire bendtigen eine friihe, fachgerechte Behandlung,
damit sie komplett abheilen. Daher sollten die Beine von Kindern und Jugendlichen mit
Sichelzellkrankheit regelmaflig im Hinblick auf offene Stellen oder nicht heilende Wunden
untersucht werden.

5.2.6. Schadigung der Augen.

Wenn Sichelzellen winzige BlutgefaRe in der Netzhaut des Auges verstopfen, kommt es zu
Einblutungen und auch zu Gewebeuntergang und Narbenbildung im hinteren Abschnitt des Auges.
Da die Netzhaut (Retina) eines der wichtigsten Organe flir unser Sehen ist, kann ihre Schadigung
von milden Sehstérungen bis hin zur vélligen Erblindung fihren. Um dieser Komplikation
vorzubeugen, sollten Patienten mit Sichelzellkrankheit regelmafig von einem Augenarzt untersucht
werden. Dieser kann frihzeitig verdachtige Veradnderungen erkennen und eine entsprechende
Behandlung einleiten. Dies gilt insbesondere fiur Patienten mit HbSC, die ein deutlich héheres
Risiko fiir die Schadigung der Augen haben als alle anderen Sichelzell-Patienten.
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6. Krankheitsverlaufe: Wie kann eine
Sichelzellkrankheit verlaufen?

Die Sichelzellkrankheit verlauft bei manchen Patienten weniger schwer, wahrend es bei anderen
zu starken Beschwerden und dramatischen Komplikationen kommen kann. Warum es derart
unterschiedliche Krankheitsverlaufe gibt, ist noch nicht geklart. Die Wissenschaftler forschen jedoch
standig weiter, um die Faktoren, die den Krankheitsverlauf und somit die Prognose des Patienten
beeinflussen (so genannte Risikofaktoren), zu identifizieren.

Folgende Faktoren nehmen nachweislich Einfluss auf den Krankheitsverlauf:

» die Form der Sichelzellkrankheit: Patienten mit HbSS-Krankheit erleiden in der Regel haufiger
Komplikationen als Patienten mit HbSC-Krankheit oder der Sichelzellkrankheit HbSR-Thal

» der Zeitpunkt der Diagnosestellung beziehungsweise der Zeitpunkt des Behandlungsbeginns:
Je friiher, desto besser

+ die Qualitdt der Gesamtversorgung: Zu einer guten Prognose tragt zum Beispiel die
medizinische Versorgung durch Experten in Spezialzentren bei

» Interesse und aktive Beteiligung der Betroffenen am Krankheitsgeschehen: Wenn Patienten
sowie auch deren Familien und deren soziales Umfeld sorgfaltig Gber die Erkrankung, ihren
Verlauf und die Behandlung aufgeklart sind, verstehen sie diese besser. Das erleichtert den
betroffenen Kindern und Jugendlichen, mit der Krankheit umzugehen, die Anweisungen des
Behandlungsteams zu befolgen und friihzeitig eine gesunde Lebensweise anzunehmen, welche
sich ebenfalls positiv auf den Krankheitsverlauf auswirkt. Die umfassende Aufklarung der
Familien und anderer Bezugspersonen hilft dabei, dass sie die betroffenen jungen Menschen
darin unterstiitzen, ein moglichst normales Leben in der Gesellschaft zu flihren
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Diagnostik: Wie wird die Sichelzellkrankheit

festgestelit?

Die frihzeitige Diagnose der Sichelzellkrankheit ist die Voraussetzung fur eine gute Behandlung
und Betreuung. Daher sollte bei allen Neugeborenen, deren Eltern aus Risikoregionen wie West-
und Zentralafrika, der Tlrkei, Suditalien, Griechenland, den Landern des Mittleren Ostens oder
Indien stammen, eine spezielle Blutuntersuchung (siehe unten) erfolgen. Auf diese Weise kann
man die Erkrankung rechtzeitig erkennen beziehungsweise ausschlielen. In manchen Landern
(England, Frankreich, Holland, Belgien, USA) wird dieser Bluttest bereits als Routineuntersuchung
kurz nach der Geburt durchgeflhrt (so genanntes Neugeborenen-Screening).

Ebenso wie bei den Neugeborenen sollte auch bei allen alteren Kindern und Jugendlichen
aus den oben genannten Landern (oder deren Eltern von dort kommen), die Zeichen
der Blutarmut, haufige unklare Schmerzepisoden oder oft schwere Infekte haben (siehe
Krankheitszeichen) unbedingt und zugig ein (Kinder-)arzt aufgesucht werden. Findet dieser
durch die Krankheitsgeschichte (Anamnese) und die kérperliche Untersuchung des Patienten
Hinweise auf eine Sichelzellkrankheit, wird er eine Blutentnahme vornehmen. Fir eventuelle
weitere Untersuchungen wird der Arzt den Patienten in ein Krankenhaus Uberweisen, das
auf Bluterkrankungen bei Kindern und Jugendlichen spezialisiert ist (Klinik fiir Pé&diatrische
Hématologie).

Die Diagnose der Sichelzellkrankheit kann durch eine Blutuntersuchung, die Hamoglobin-
Elektrophorese heif’t, sichergestellt werden. Hierbei wird in einer Blutprobe des Patienten nach
dem Sichelzell-Hdmoglobin (Hamoglobin S, HbS) gesucht. Findet sich HbS zu weniger als
50 % des gesamten Hamoglobins in der Blutprobe, so handelt es sich um einen Trager
der Sichelzellkrankheit. Macht das HbS den grofieren Anteil (> 50 %) am Gesamthamoglobin
aus, kann eine Sichelzellkrankheit vorliegen. Eine modernere Methode zum Nachweis einer
Sichelzellkrankheit ist die so genannte Hochleistungs-Flissigkeits-Chromatographie.

Bei manchen Sichelzellpatienten kann man die sichelférmigen roten Blutkérperchen bereits in
einem einfachen Blutausstrich unter dem Mikroskop sehen (siehe Abbildung rechts). Wenn keine
Sichelzellen zu sehen sind, bedeutet dies allerdings nicht, dass keine Sichelzellkrankheit vorliegt.

Es gibt auBerdem molekulargenetische Untersuchungen, durch die Informationen Gber die Form
der Sichelzellkrankheit, wie HbSS- oder HbSC-Krankheit oder Sichelzell-Thalassamie, gewonnen
werden kénnen.

Weitere Untersuchungen koénnen einerseits notwendig werden, wenn es zu gesundheitlichen
Problemen im Rahmen der Erkrankung kommt und andererseits, um diesen vorzubeugen. Zu
diesen Untersuchungen gehéren beispielsweise:

» vorgeburtliche (préanatale) Diagnostik
* regelmaRige korperliche Untersuchungen im Spezialzentrum

* Blut- und Urinuntersuchungen sowie Untersuchung von Gehirn-Rlickenmark-Fliissigkeit
(Liquor)


http://www.kinderkrebsinfo.de/siteDict?goTo=e101157
http://www.kinderkrebsinfo.de/siteDict?goTo=e101157
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» Bestimmung der Blutgruppe im Hinblick auf eventuell notwendig werdende Bluttransfusionen
* Ultraschalluntersuchungen des Bauchraums und des Herzens

» Ultraschall der BlutgefaRe des Gehirns

* Roéntgenuntersuchungen der Lunge oder von Knochen und Gelenken

» Computertomographie oder Magnetresonanztomographie des Gehirns

» augenarztliche Untersuchungen

Nicht alle Untersuchungen sind bei jedem Patienten notwendig. Ihr Behandlungsteam wird Sie
dariber informieren, welche diagnostischen Verfahren bei Ihrem Kind jeweils erforderlich sind.
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Behandlung: Wie werden Patienten mit

Sichelzellkrankheit behandelt?

Die Behandlung von Kindern und Jugendlichen mit Sichelzellkrankheit verandert sich sehr schnell.
Fir Betroffene ist es daher unbedingt notwendig, dass sie sich durch aktuelle Informationen auf
dem Laufenden halten. Der folgende Text zur Behandlung der Sichelzellerkrankung wurde nach
bestem Wissen der Redaktion gemaR des aktuellen Standes der Wissenschaft erstellt. Er wird
regelmaRig aktualisiert.

Wurde bei einem Kind eine Sichelzellkrankheit diagnostiziert, so sollte es in einem spezialisierten
Behandlungszentrum angemeldet werden. Dort findet eine Betreuung durch ein Behandlungsteam
statt, das idealerweise aus Arzten und anderen Mitarbeitern (wie Krankenschwestern und -
pflegern, Sozialarbeitern, Krankengymnasten, Psychologen) bestehen sollte, die viel Erfahrung
mit der Behandlung der Erkrankung haben. Die regelmafige Vorstellung des erkrankten Kindes
in solch einem Zentrum ist sehr wichtig, damit der Krankheitsverlauf sorgfaltig tiberwacht werden
kann. Komplikationen, wie beispielsweise eine Eisenliberladung des Korpers nach wiederholten
Bluttransfusionen, kénnen auf diese Weise frihzeitig erkannt und unmittelbar von Spezialisten
behandelt werden. AuRerdem konnen Fragen zum Umgang mit dem erkrankten Kind, zum
rechtzeitigen Erkennen einer Milzvergré3erung, einer Infektion oder einer behandlungsbedurftigen
Blutarmut sowie Fragen zu neuen Behandlungsmethoden und aktuellen Forschungsergebnissen
fachgerecht beantwortet werden.

Es gibt keine Behandlung, mit der die Ursache der Sichelzellkrankheit, der Defekt auf dem
Hamoglobin-Gen (siehe Ursachen), behoben werden kann (kausale Behandlung). Durch eine
Stammzelltransplantation ist dennoch eine Heilung mdéglich. Eine Stammzelltransplantation ist
jedoch mit Risiken verbunden und daher nicht fiir jeden Patienten die erste Wahl.

Die Behandlung der Sichelzellkrankheit besteht zum einen aus einer Grundversorgung
(Basisbehandlung) zur Vorbeugung (Pravention) von verschiedenen gesundheitlichen Problemen,
die mit der Krankheit einhergehen kénnen, sowie deren Behandlung (symptomatische Therapie).
Die meisten Patienten werden zudem medikamentdse mit dem Wirkstoff Hydroxycarbamid
behandelt.

Der folgende Text bietet einen Uberblick Uber die gangigen Behandlungsmallnahmen und deren
Nebenwirkungen. Er kann als Grundlage fir Gesprache mit dem Behandlungsteam dienen.

8.1. Behandlung mit Hydroxycarbamid

Patienten mit einer Sichelzellkrankheit werden in der Regel mit dem Wirkstoff Hydroxycarbamid
behandelt, der das fetale Hdmoglobin (HbF) vermehrt. Fetales Hamoglobin kommt bei gesunden
Neugeborenen vor und hemmt die Bildung von Sichelzellen. Bei regelmafiger Einnahme verringert
Hydroxyurea das Auftreten von Schmerzkrisen und erhéht die Hamoglobinkonzentration im Blut,
wodurch sich die Patienten insgesamt besser fiihlen.


http://www.kinderkrebsinfo.de/siteDict?goTo=e101157
http://www.kinderkrebsinfo.de/siteDict?goTo=e101157
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8.2. Vorbeugung von gesundheitlichen Problemen
(Pravention)

Die Grundversorgung von Patienten mit Sichelzellkrankheit umfasst insbesondere folgende
Malnahmen:

» Penicillinprophylaxe: Penicillin ist ein Antibiotikum, das Kinder mit Sichelzellkrankheit in
der Regel vom 2. Lebensmonat bis zum 5. Lebensjahr, regelmaRig einnehmen sollten.
Diese Penicillin-Einnahmen helfen, schweren bakteriellen Infektionen vorzubeugen, fur die
Sichelzellpatienten besonders anfallig sind

» Impfungen: Kinder mit Sichelzellkrankheit sollten nach dem aktuellen Impfkalender
geimpft werden. Besonders gegenlber Bakterien wie Pneumokokken (Lungenentziindung),
Meningokokken  (Hirnhautentziindung), = Haemophilus  (Krupp,  Lungenentziindung,
Hirnhautentziindung, Gelenkentziindungen) und gegen Grippe- und Hepatitis-Viren ist ein
Schutz besonders wichtig, da diese Kinder fiir Infektionen mit diesen Erregern besonders
anfallig sind. Sie sollten alle 5 Jahre gegen Pneumokokken und ab dem 6. Lebensmonat jahrlich
gegen Grippe geimpft werden

* RegelmiBige Ultraschalluntersuchungen der BlutgefaBe des Gehirns bei Kindern
zwischen 2 und 16 Jahren und mit HbSS- oder HbSBThal-Krankheit (siehe Krankheitsformen)
(wenn das Blut in den grofRen GeféalRen des Gehirns sehr schnell fliel3t, bedeutet das ein hohes
Risiko fur einen Schlaganfall)

* Routine-Vorsorgeuntersuchungen (U-Untersuchungen) beim Kinderarzt: Bei den zehn
U-Untersuchungen und spater bei der J1 Uberprift der Kinderarzt die altersgerechte
korperliche, geistige und auch emotionale Entwicklung des Kindes oder des Jugendlichen. Im
Rahmen der Vorsorgeuntersuchungen finden auch die Impfungen statt. Die Ergebnisse der
Vorsorgeuntersuchungen werden in das "Gelbe Heft" eingetragen, das den Eltern nach der
Geburt ausgehandigt wurde. In diesem Hetft ist eine Tasche, in der Sie den Impfpass des Kindes
aufbewahren kénnen. Das "Gelbe Heft" mit dem Impfpass sollten Sie zu jedem Arztbesuch
mitnehmen

8.3. Behandlung von gesundheitlichen Problem
(symptomatische Therapie)

Die symptomatische Therapie sollte zur Sicherheit des Kindes und zur Vermeidung von
Nebenwirkungen immer in Absprache mit dem Behandlungsteam erfolgen. Sie dient der
Behandlung von gesundheitlichen Problemen, die bei Patienten mit Sichelzellkrankheit auftreten
kénnen. Viele Beschwerden kénnen zu Hause von den Eltern, andere besser in einem
Spezialzentrum behandelt werden. Manche Probleme sind lebensbedrohliche Notfalle und missen
unmittelbar in der Notfallambulanz oder im Rahmen eines stationdren Aufenthalts im Krankenhaus
versorgt werden.
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Die symptomatische Therapie beinhaltet insbesondere folgende MaRnahmen bei verschiedenen
Komplikationen:

8.4.

Infektionen: Gabe von Antibiotika, Flussigkeitszufuhr

Schmerzkrisen: Gabe von Schmerzmitteln (Analgetika) und Flussigkeitszufuhr. Die Art und
die Dosierung der Schmerzmedikamente und auch, wo und wie sie verabreicht werden
(zu Hause oder im Krankenhaus, als Saft, Tablette oder Uber eine Vene) entscheidet das
Behandlungsteam. Dabei werden vor allem die Starke der Schmerzen, der Gesamtzustand des
Kindes beziehungsweise das Vorliegen einer weiteren Erkrankung (zum Beispiel Leberschaden,
Nierenerkrankung, empfindlicher Magen) berticksichtigt. Kinder sollten kein Aspirin erhalten!
Aspirin kann bei Kindern zu schweren Gehirn- und Leberschaden fihren (Reye-Syndrom)

akuter Schlaganfall: sofortige Blutaustauschtransfusion

Vorbeugung von Schlaganfillen und deren Folgen: regelmaflige Bluttransfusionen
(monatlich, oft lebenslang) bei Patienten, die bereits einen Schlaganfall hatten (durch
regelmaRige Transfusionen kénnen die meisten Schlaganfalle vermieden werden), jahrliche
Ultraschalluntersuchungen der BlutgefalRe des Gehirns (wenn das Blut in den groRen GefalRen
des Gehirns sehr schnell fliet, bedeutet das ein hohes Risiko fur einen Schlaganfall), Testungen
zum frihzeitigen Erkennen und Behandeln von Lernstérungen, bei manchen Patienten kann
auch eine Stammzelltransplantation (siehe unten) angezeigt sein

akutes Thoraxsyndrom: sofortige Bluttransfusionen, Gabe von Antibiotika, Gabe von
Medikamenten, die die Atemwege erweitern, Gabe von Sauerstoff, regelmaflige Atemgymnastik

Milzsequestration: sofortige Bluttransfusion, Gabe von Flissigkeit, Entfernung der Milz
(Splenektomie) nach Uiberstandenem Ereignis

Hand-FuB-Syndrom: Gabe von Schmerzmedikamenten, Flissigkeitszufuhr

Gallensteine, Entziindung der Gallenblase, Blutvergiftung: Gabe von Antibiotika,
Flissigkeitszufuhr

Geschwiire an den Beinen: Hochlagerung des Beins, regelmaRige Reinigung und
anschlieBende keimfreie Abdeckung der offenen Stellen, bei Eiteraustritt Antibiotikagaben,
strenge Bettruhe, Bluttransfusionen

Knochen- und Gelenkschaden: Gehhilfen zur Entlastung des betroffenen Gelenks, Gabe von
Schmerzmitteln, Gelenk erhaltende Operationen oder auch operativer Ersatz von Gelenken wie
ein kinstliches Hiftgelenk (Endoprothese)

anhaltende, schmerzhafte Penisversteifung (Erektion): Blutenthahme aus dem
Penisschwellkdrper, Gabe von Arzneimitteln, die auf den Blutdruck einwirken

Stammzelltransplantation (SZT)
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Die Stammzelltransplantation (SZT) ist die einzige Maoglichkeit zur Heilung einer
Sichelzellkrankheit. Sie sollte daher mit allen Patienten besprochen werden, die an einer SCD-
S/S oder SCD-S/beta0-Thal. leiden oder wenn schwere Komplikationen der Sichelzellkrankheit
(wie das akute Thoraxsyndrom oder ein Schlaganfall) auftreten. Voraussetzung fiir diese
Therapiemoglichkeit ist allerdings, dass der Patient einen geeigneten Spender hat. Bei einer SZT
werden dem Sichelzellpatienten in Form einer Bluttransfusion Uber eine groRe Vene Stammzellen
der Blutbildung (Blutstammzellen) verabreicht, die zuvor aus dem Knochenmark eines gesunden
Spenders entnommen wurden, dessen Blut in den meisten Merkmalen mit dem des Patienten
Ubereinstimmt. Vor dieser Stammzelltransplantation wird das Knochenmark des Erkrankten, in dem
die kranken Sichelzellen gebildet werden, durch eine Chemotherapie oder eine Strahlentherapie
zerstort, damit das gesunde Spendermark dieses ersetzen und nach einer gewissen Zeit neue,
normale Blutzellen bilden kann. Ausfihrliche Informationen zur Stammzelltransplantation finden
Sie hier.

8.5. Weitere MaRnahmen

In Kiirze wird in Europa der Wirkstoff L-Glutamin zur Behandlung der Sichelzellkrankheit
zugelassen. Aulierdem gibt es zahlreiche vielversprechende Substanzen, die gegenwartig erprobt
werden. Es ist zu erwarten, dass innerhalb der nachsten zehn Jahre einige neue Medikamente
zur Behandlung der Sichelzellkrankheit auf den Markt kommen werden. Vielversprechend
sind aulerdem die Entwicklungen im Bereich der Stammzelltransplantation, insbesondere die
Nutzung eines Elternteils als Spender (sogenannte haploidente Stammzelltransplantation) und die
Gentherapie, bei der der angeborene Gendefekt korrigiert wird.


https://www.kinderblutkrankheiten.de/content/patienten/behandlung/stammzell_transplantation/
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Prognose: Wie sind die Aussichten fur Patienten mit

Sichelzellkrankheit?

Die frihzeitige Diagnose der Sichelzellkrankheit (optimal schon beim Neugeborenen) erhéht die
Chance, dass lebensbedrohliche Komplikationen rechtzeitig erkannt und behandelt werden. Die
Sichelzellkrankheit geht mit akuten und chronischen Organschaden einher, die zum Teil durch
eine gute Betreuung vermieden werden koénnen. Lebensqualitdt und -erwartung von Kindern
und Jugendlichen hangt zum Teil von der Qualitdt der Behandlung ab. Wichtig ist, dass die
Behandlung von einem spezialisierten Behandlungsteam durchgefiihrt wird, das eng mit Haus-
und Kinderarzten zusammenarbeitet. Ebenso ist eine umfassende Aufklarung und Mitarbeit seitens
der Betroffenen und ihrer Angehérigen Voraussetzung fiir einen glinstigen Verlauf. Ist solch eine
optimale medizinische und psychosoziale Versorgung gegeben, so kénnen in Europa und den
USA, also in Landern mit hohem sozio6konomischen Standard, 95% aller Sichelzellpatienten das
Erwachsenenalter erreichen.

Anmerkung: Bei den Aussagen zur Prognose handelt es sich um statistische Grofen. Sie
stellen nur fur die Gesamtheit der Sichelzellpatienten eine wichtige und zutreffende Aussage
dar. Wie die Krankheit eines einzelnen Patienten verlaufen wird, 1asst sich aus den Statistiken
nicht vorhersagen. Die Sichelzellkrankheit kann selbst unter giinstigsten beziehungsweise
ungunstigsten Voraussetzungen ganz unerwartet verlaufen.
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Glossar

Anamie

Anamnese

Antibiotika

Antibiotikum

Bakterien

Blutaustauschtransfusion

Blutstammzellen

Bluttransfusion

Sichelzellkrankheit (Sichelzellanamie)

Blutarmut; Verminderung des roten Blutfarbstoffs (Hamoglobin)
und/oder des Anteils der roten Blutkdrperchen (Hamatokrit) im
Blut unter den fiir ein bestimmtes Alter typischen Normwert.
Zeichen einer Anamie sind z.B. Blasse, Kopfschmerzen,
Schwindel, Schlappheitsgefiihl.

Krankengeschichte, Entwicklung von Krankheitszeichen; im
arztlichen Anamnesegesprach mit dem Kranken werden Art,
Beginn und Verlauf der (aktuellen) Beschwerden sowie eventuelle
Risikofaktoren (z.B. Erbkrankheiten) erfragt.

naturliche Stoffwechselprodukte von Bakterien, Pilzen, Algen,
Flechten und hoéheren Pflanzen, die eine (z.T. spezifisch)
wachstumshemmende oder zelltdtende Wirkung gegen kleinste
Krankheitserreger und andere Zellen haben und deshalb als
Medikamente bei der Behandlung von Infektions- und/oder
Krebserkrankungen eingesetzt werden;

Antibiotika sind natirliche Stoffwechselprodukte von Bakterien,
Pilzen, Algen, Flechten und héheren Pflanzen, die eine (z.T.
spezifisch) wachstumshemmende oder zelltétende Wirkung
gegen kleinste Krankheitserreger und andere Zellen haben und
deshalb als Medikamente bei der Behandlung von Infektions-
und/oder Krebserkrankungen eingesetzt werden

kleinste Lebewesen, die aus einer einzigen Zelle ohne Zellkern
bestehen und zahlreiche Krankheiten (bakterielle Infektionen)
auslosen konnen; diese kann man allerdings groltenteils
erfolgreich mit Antibiotika behandeln.

Bluttransfusion, bei der das gesamte Blut eines Patienten durch
das Blut eines Spenders ersetzt wird

Vorlauferzellen aller Blutzellen; aus ihnen entstehen die
roten Blutkérperchen (Erythrozyten), die weilRen Blutkdrperchen
(Leukozyten) sowie die Blutplattchen (Thrombozyten) und einige
andere Zellen. Dieser Prozess wird als Blutbildung bezeichnet.
Die verschiedenen Blutzellen werden im Knochenmark gebildet
und von dort teilweise ins Blut ausgeschwemmt.

Ubertragung von Blut (Vollblut) oder Blutbestandteilen (z.B.
Erythrozytenkonzentrat, Thrombozytenkonzentrat) von einem
Spender auf einen Empfanger;
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Chemotherapie

Computertomographie

Diagnostik

Erythrozyten

fetal

Gehirn-Rickenmark-
Flissigkeit

Gen

genetisch

Hamoglobin

Hamolyse

Sichelzellkrankheit (Sichelzellanamie)

hier. Einsatz von Medikamenten (Chemotherapeutika,
Zytostatika) zur spezifischen Hemmung von Tumorzellen im
Organismus;

bildgebendes, roéntgendiagnostisches Verfahren; es erzeugt
durch die computergesteuerte Auswertung einer Vielzahl
von Roéntgenaufnahmen aus verschiedenen Richtungen ein
Bild. Dadurch konnen Schichtaufnahmen von Korperteilen
(Tomogramme, Quer- oder Langsschnitte des menschlichen
Korpers) hergestellt werden.

Methoden / MaRnahmen zur Erkennung eines
Krankheitsgeschehens

rote Blutkdrperchen, die haufigsten Zellen im Blut, sie dienen
vor allem dem Sauerstoff-Transport im Organismus; Erythrozyten
werden im Knochenmark gebildet (Erythropoese). Fir die
Bindung und den Transport des in der Lunge aufgenommenen
Sauerstoffs ist der rote Blutfarbstoff (Hamoglobin) im Inneren
der Erythrozyten verantwortlich. Sind rote Blutkdrperchen nicht
in ausreichender Menge vorhanden oder, aus Mangel an
Hamoglobin, nicht funktionstichtig, spricht man von einer
Anamie, einer Blutarmut.

Die Entwicklungsphase des menschlichen Embryos ab dem 61.
Schwangerschaftstag (Fetogenese)

Flussigkeit, die von Zellen der Hirnventrikel gebildet wird; sie
umspult Gehirn und Rickenmark, um diese vor Verletzungen zu
schutzen und mit Nahrstoffen zu versorgen.

Einheit der Erbinformation im Erbgut der Lebewesen; ein Gen
enthalt die genetische Information — den Bauplan — fiir ein
bestimmtes Genprodukt (Eiwei3 oder RNA). In den meisten
Organismen liegt die Gesamtheit aller Gene, das Genom,
als Desoxyribonukleinsaurekette (DNS; engl: DNA) vor, die
im Zellkern die Chromosomen bildet. Die Information eines
Gens wird durch eine bestimmte Reihenfolge der Nukleinsaure-
Bausteine Adenin, Guanin, Cytosin und Thymin vermittelt.

die (Ebene der) Vererbung bzw. Gene betreffend; vererbt

roter Blutfarbstoff in den roten Blutkérperchen (Erythrozyten);
er besteht aus einem eisenhaltigen Protein und ist fir den
Sauerstofftransport im Organismus verantwortlich.

Zerfall der roten Blutkdrperchen
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Impfung

Infektion

Knochenmark

koérperliche Untersuchung

Krampfanfalle

Magnetresonanztomographie

Mikroskop

molekulargenetisch

Sichelzellkrankheit (Sichelzellanamie)

vorbeugende MalRnahme gegen Infektionskrankheiten
(Schutzimpfung). Hierbei wird ein Agens, der Impfstoff, in den
Korper eingebracht, um einen Impfschutz zu erreichen. Meist wird
er mittels einer Spritze verabreicht.

Eindringen kleinster Organismen (z.B. Bakterien, Viren, Pilze)
in den Korper und anschlieRende Vermehrung in diesem. Je
nach Eigenschaften der Mikroorganismen und der Abwehrlage
des Infizierten kann es nach Infektionen zu verschiedenen
Infektionskrankheiten kommen.

Ort der Blutbildung. Schwammartiges, stark durchblutetes
Gewebe, das die HohlrAume im Innern vieler Knochen
(z.B. Wirbelkorper, Becken- und Oberschenkelknochen,
Rippen, Brustbein, Schulterblatt und Schlusselbein) ausfiillt.
Im Knochenmark entwickeln sich aus Blutvorlauferzellen
(Blutstammgzellen) alle Formen von Blutzellen.

wichtiger Bestandteil diagnostischer Untersuchungen; beinhaltet
u.a. das Abtasten und Abhdren bestimmter Korperorgane sowie
das Testen von Reflexen, um Hinweise auf die Art bzw. den
Verlauf einer Erkrankung zu erhalten.

unkontrollierte, krankhafte Entladungen einzelner Nervenzellen
im Gehirn, die auf die Nachbarzellen Uberspringen.
Man unterscheidet zwischen fokalen und generalisierten
Krampfanfallen. Fokale Anfalle beschridnken sich auf einen
bestimmten Hirnbezirk. Je nach Hirnbezirk sind die Symptome
unterschiedlich: z.B. Zuckungen einer Koérperhalfte, eines Armes
oder Beines. Generalisierte Nervenentladungen breiten sich tiber
weite Hirnbereiche aus und fiihren zum Beispiel zu Zuckungen
der Gliedmalfen, plétzlicher Abwesenheit und Bewusstlosigkeit.

bildgebendes  Verfahren; sehr genaue, strahlenfreie
Untersuchungsmethode zur Darstellung von Strukturen im
Inneren des Korpers; mit Hilfe magnetischer Felder werden
Schnittbilder des Korpers erzeugt, die meist eine sehr
gute Beurteilung der Organe und vieler Organveranderungen
ermoglichen.

Instrument, das ermdglicht, Objekte oder bestimmte Strukturen
von Objekten, die fur das menschliche Auge nicht sichtbar sind,
vergrofert anzusehen

Struktur, Bildung, Entwicklung, Funktion und Wechselwirkungen
von Zellen und Zellbausteinen (z.B. Nukleinsduren, Proteine)
auf molekularer Ebene betreffend; im Mittelpunkt stehen die
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Mutation

Prognose

Pubertat

Roéntgenuntersuchung

Stammzelltransplantation

stationar

Strahlentherapie

Transfusion

Sichelzellkrankheit (Sichelzellanamie)

Analyse der in den Nukleinsauren (DNA und RNA) gespeicherten
Erbinformation und deren Verarbeitung im Rahmen der
Proteinsynthese sowie die Genregulation.

Veranderung des genetischen Materials; sie kann ohne
erkennbare auRere Ursache entstehen (so genannte
Spontanmutation) oder durch aufiere Einflisse hervorgerufen
werden (induzierte Mutation). Zu den &auferen Einflissen
zahlen z. B. ionisierende Strahlen oder bestimmte chemische
Substanzen (s. auch Mutagene). Sind Koérperzellen betroffen,
spricht man von einer somatischen Mutation, sind Keimzellen
betroffen, von einer generativen Mutation. Somatische
Mutationen sind nicht vererbbar, wahrend generative Mutationen
zu erblichen Schadigungen des Gentragers fihren koénnen.
Je nach Ausmaly der Veranderung (einzelne oder mehrere
Gene, groflere Chromosomenabschnitte oder komplette
Chromosomen) unterscheidet man Punkt- und Blockmutationen
sowie numerische und strukturelle Chromosomenaberrationen.

Vorhersage, Voraussicht auf den Krankheitsverlauf,
Heilungsaussicht

Geschlechtsreife

bildgebendes Verfahren, das durch Anwendung von
Roéntgenstrahlen Organe bzw. Organteile sichtbar macht.

Ubertragung blutbildender (hdmatopoetischer) Stammzellen
nach vorbereitender Chemotherapie, Bestrahlung oder
Immunsuppression des Empfangers. Die Stammzellen kdnnen
entweder aus dem Knochenmark oder aus der Blutbahn
gewonnen werden. Im ersten Fall nennt man das Verfahren
ihrer Ubertragung Knochenmarktransplantation, im zweiten Fall
periphere Stammzelltransplantation. Nach Art des Spenders
unterscheidet man zwei Formen der SZT: die allogene SZT
(Stammzellen von einem Fremdspender) und die autologe SZT
(eigene Stammzellen).

hier: medizinische Behandlung mit Unterbringung in einem
Krankenhaus

kontrollierte  Anwendung ionisierender (hochenergetischer)
Strahlen zur Behandlung von bdsartigen Erkrankungen

Ubertragung von Vollblut oder Blutbestandteilen (z.B.
Erythrozytenkonzentrat, Thrombozytenkonzentrat) von einem
Spender auf einen Empfanger.
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Ultraschall

Urin

Vene

Zentralnervensystem

Sichelzellkrankheit (Sichelzellanamie)

bildgebendes Verfahren zur Untersuchung von Organen; es
werden dabei Ultraschallwellen durch die Haut in den Koérper
eingestrahlt. An Gewebs- und Organgrenzen werden die
Schallwellen zuriickgeworfen (reflektiert), von einem Empfanger
(Schallkopf) aufgenommen und mit Hilfe eines Computers in
entsprechende Bilder umgewandelt.

Korperflissigkeit, die in den Nieren entsteht und Uber die
Harnwege ausgeschieden wird. Durch die Urinausscheidung
wird der Flissigkeitshaushalt sowie das Elektrolyt- und Saure-
Basen-Gleichgewicht des Korpers reguliert. Darlber hinaus
entsorgt der Korper mit dem Urin Uberflissige Stoffe, z.B.
Stoffwechselendprodukte (wie Harnstoff, Harnsaure, Kreatinin)
und Medikamente. Eine Urinanalyse kann Hinweise auf
verschiedene Stérungen von inneren Organen geben.

BlutgefalRe (Blutadern), die das Blut, das im Koérper zirkuliert,
zum Herzen fihren. Die Venen des Korperkreislaufs flihren
sauerstoffarmes (verbrauchtes) Blut von den Organen zum
Herzen; die Venen des Lungenkreislaufs transportieren
sauerstoffreiches Blut zum Herzen.

umfasst Gehirn und Rickenmark und wird vom so
genannten peripheren Nervensystem abgegrenzt; als zentrales
Integrations-, Koordinations- und Regulationsorgan dient es der
Verarbeitung von aufieren Sinneseindriicken sowie von Reizen,
die vom Organismus selbst produziert werden.
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