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dieses Buch wendet sich an Menschen,
die mit dem Krankheitsbild des von-
Willebrand-Syndroms (VWS) konfron-
tiert sind — weil sie selbst erkrankt sind
oder das eigene Kind, weil sie Ubertri-
ger der Krankheit sind oder weil es in
ihrer Familiengeschichte Hinweise auf
das von-Willebrand-Syndrom gibt. Die
Konfrontation mit der Diagnose von-
Willebrand-Syndrom ist fiir die meisten
Betroffenen zunachst ein tiefer Schock.
Dann breitet sich eine grofRe Unsicher-
heit aus, die mit dem Bediirfnis einher-
geht, sich intensiv mit der Krankheit
und den daraus resultierenden Konse-
quenzen auseinanderzusetzen.

Wir haben uns daher zum Ziel gesetzt,
Sie umfassend und verstdndlich {iber die
Ursachen dieser vererbbaren Blutgerin-
nungsstorung und iiber die genetischen
Hintergriinde zu informieren, aber auch
dariiber, wie Sie ein von-Willebrand-
Syndrom rechtzeitig erkennen kénnen
und wie moderne Behandlungsstrate-
gien, etwa die Substitutionstherapie
mit Faktorprdparaten, aussehen. Zur
Sprache kommt zudem die spezielle
Problematik bei Frauen, die von die-
ser Blutgerinnungsstérung betroffen

sind. AuBerdem erhalten Sie zahlreiche
Tipps, wie sich der Alltag mit von-Wil-
lebrand-Syndrom am besten meistern
ldsst, sowie Hinweise, wo sie sich weiter
informieren kénnen.

Das von-Willebrand-Syndrom, das in
verschiedenen Schweregraden auftre-
ten kann, ist nach wie vor keine heilba-
re Erkrankung. Sie werden jedoch beim
Lesen des Buches erfahren, dass sie in-
zwischen gut behandelbar ist und be-
troffene Patienten mit ihrer Familie ein
nahezu normales Leben fithren kénnen
- mit einer Lebensqualitdt und Lebens-
dauer, die nur wenig vom Durchschnitt
der Bevolkerung abweichen. Ganz ent-
scheidend fiir den Verlauf der Erkran-
kung aber ist, dass Patienten mit dem
von-Willebrand-Syndrom so gut wie
moglich betreut werden. Gewdhrleis-
tet werden kann dies in spezialisierten
Zentren fiir Gerinnungsstérung, die in-
zwischen in ganz Deutschland verbrei-
tet sind.

Dr. med. Karin Kurnik
PD Dr. med. Mario von Depka
Prondzinski
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Das von-Willebrand-Syndrom (VWS) ist
die hdufigste erbliche Blutgerinnungs-
storung. Etwa ein Prozent der Bevolke-
rung, also immerhin einer von hundert,
ist davon betroffen. Allein in Deutsch-
land sind das iiber 800000 Menschen
- viele, ohne es zu wissen. Wirklich
von Bedeutung ist das von-Willebrand-
Syndrom allerdings lediglich bei etwa
einem von 8 000 Personen.

Typisch fiir das von-Willebrand-Syn-
drom ist eine groRe Bandbreite. Das
gilt sowohl fiir die Erbginge und Gen-
defekte als auch fiir die verschiedenen
Typen und Schweregrade. Nur schwere
Verlaufsformen, die innerhalb der Fa-
milie bereits bekannt sind oder durch
dramatische Blutungen offensichtlich
sind, werden schon friih erkannt. Hau-
figer fillt ein von-Willebrand-Syndrom
gar nicht oder erst in einer spdteren Le-
bensphase auf, beispielsweise bei einem
Unfall, einer aufwidndigen Zahnopera-
tion oder einer Geburt. Denn die mit der
Blutgerinnungsstorung einhergehende
Blutungsneigung ist sehr unterschied-
lich ausgepragt. Drei Viertel der »von-
Willebrander« haben einen milden Ver-
lauf. Nur bei 0,5 bis 3 Personen von einer
Million Menschen ist die Verlaufsform
schwer. Dazwischen gibt es ein breites
Spektrum an Beschwerden, welches
diese Blutgerinnungsstérung verursa-
chen kann. Es reicht von gelegentlichem

Nasenbluten und blauen Flecken, ver-
starkter Regelblutung bis hin zu schwe-
ren Gelenkblutungen. Dem Varianten-
reichtum sind kaum Grenzen gesetzt.

Verdnderte Erbinformationen fiir den
von-Willebrand-Faktor, einen Eiweil3-
stoff, der fiir eine schnelle Blutge-
rinnung enorm wichtig ist, sind die
hdufigste Ursache des von-Willebrand-
Syndroms. Manche Patienten produ-
zieren nur etwas geringere Mengen an
von-Willebrand-Faktor als Gesunde. Bei
anderen ist der Eiwei3stoff nicht richtig
zusammengebaut und deshalb nur ein-
geschrankt wirksam. Selten wird nahe-
zu kein von-Willebrand-Faktor produ-
ziert.

Ebenso wie die besser bekannte Ha-
mophilie (Bluterkrankheit), ebenfalls
eine angeborene Blutgerinnungsstérung,
wird auch das von-Willebrand-Syndrom
vererbt. Da der Erbgang anders ist als bei
der Himophilie (siehe Seite 38), kdnnen
nicht nur Mdnner, sondern Mdnner und
Frauen gleichermaRen erkranken und
die Krankheit weitervererben. Daneben
gibt es Umstdnde bzw. Erkrankungen,
aufgrund derer man ein VWS auch er-
werben kann.

Leben ldsst es sich mit dem von-Wil-
lebrand-Syndrom inzwischen ohne
groBere Einschrdnkungen. Mit den zur



Verfiigung stehenden Behandlungskon-
zepten und Medikamenten ist es gut
moglich, die Blutungen zu beherrschen.
Bei leichten Verlaufsformen kann eine
lokale Behandlung der Wunde schon
ausreichen. Bei schwereren Verlaufs-
formen kommen Faktorprdparate zum
Einsatz, die den fehlenden von-Wille-
brand-Faktor ersetzen und zusitzlich
den Gerinnungsfaktor VIII enthalten,
der bei einem von-Willebrand-Syndrom
oft ebenfalls vermindert sein kann. Eine

Die Geschichte des von-Willebrand-
Syndroms ist noch jung. Erst 1926
wurde diese hdufige Blutgerinnungs-
storung von einem deutschstaimmigen
finnischen Internisten zum ersten Mal
beschrieben: Erik Adolf von Wille-
brand entdeckte auf den Aland-Inseln in
der Ostsee eine Familie mit schwerem
von-Willebrand-Syndrom und betonte
vor allem die »frauenspezifischen« Blu-
tungsneigungen mit einer verstdrkten
und verlingerten Regelblutung und
starken Blutungen im Rahmen der Ge-
burt. Damit fand sich auch eine Erkla-
rung fiir die friither schon beschriebene
»weibliche Himophilie«, deren Ursache
bis dahin unklar war. Gemeinsam mit
dem Leipziger Hdmatologen ]Jiirgens
forschte von Willebrand weiter an die-
ser Blutgerinnungsstérung, die im Laufe
der Forscherjahre mehrere Bezeichnun-

Geschichte des von-Willebrand-Syndroms

frithe Diagnose kann vor Komplikatio-
nen bei operativen Eingriffen oder Un-
fillen schiitzen, da dann eine gezielte
Vorbeugung bzw. Therapie méglich ist.

Entscheidend fiir den Therapieerfolg
und eine hohe Lebensqualitat fiir Pati-
enten mit einem von-Willebrand-Syn-
drom ist die enge Zusammenarbeit
zwischen Hausdrzten, Kinderdrzten und
spezialisierten Zentren fiir Gerinnungs-
storungen, meist Himophiliezentren.

gen hatte wie etwa »vererbbare Pseu-
dohdmophilie« oder »konstitutionelle
Thrombopathie v. Willebrand-Jiirgensc.
Inzwischen wird sie jedoch interna-
tional nach ihrem Erstbeschreiber als
»von-Willebrand-Syndrom« bezeichnet.

Bis zu den sechziger Jahren war unklar,
was die eigentliche Ursache der Gerin-
nungsstérung war und wie sie sich von
der Himophilie unterschied, die zu die-
sem Zeitpunkt bereits besser bekannt
war. Erst danach wurde eine Substanz
im Blutplasma entdeckt, die Einfluss auf
die Blutgerinnung hatte. Erstmals nach-
gewiesen wurde der dann als von-Wil-
lebrand-Faktor bezeichnete Eiwei3stoff
Anfang der siebziger Jahre. 1985 konnte
seine Struktur komplett entschliisselt
und die groRe Streubreite der mogli-
chen Defekte erkannt werden. Mit der



Entdeckung des von-Willebrand-Fak-
tors und seinen Funktionen wurde auch

Bluten ist etwas Alltdgliches. Wir
schneiden uns beim Kartoffelschdlen,
Kinder fallen vom Fahrrad und kom-
men mit blutenden Schiirfwunden nach
Hause, bei der Gartenarbeit stechen wir
uns an einem Rosenstrauch und bei ei-
nem Autounfall kommen wir vielleicht
gerade noch mal mit einer Platzwunde
davon. Selbst die innere Blutung eines
Korperorgans, etwa der Leber oder des
Darms, konnen wir unbeschadet tiber-
stehen. Das Geheimnis ist eine gut funk-
tionierende Blutgerinnung. Sie sorgt
dafiir, dass wir nicht verbluten, sondern
dass die Blutung zum Stillstand kommt
und die Wunde verheilt. Als Erinnerung
bleibt im schlimmsten Fall eine Narbe
zuriick. Dass kleine und groRere Verlet-
zungen oft so glimpflich verlaufen und
wir viele kleine Blutungen in unserem
Korper erst gar nicht bemerken, liegt an
einer hervorragend funktionierenden
und perfekt organisierten Blutstillung.

So funktioniert die Blutgerinnung
bei Gesunden

Wenn wir uns verletzen, lduft ein genau
ausgekliigeltes System ab, an dessen
Ende die Blutstillung und Wundheilung
stehen. Entscheidend sind dabei drei
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der Grundstein fiir die Entwicklung ei-
ner wirksamen Therapie gelegt.

Vorgdnge, die parallel ablaufen und sich

gegenseitig bedingen:

1. Vasokonstriktion: Die GefdRwand
der verletzten BlutgefdfSe zieht sich
sofort zusammen. So kann weniger
Blut durch die BlutgefiBe flieRen,
der Blutverlust wird eingeddmmt.

2. Thrombozytire Gerinnung: Die
Blutpldttchen (Thrombozyten), die
neben den weien und roten Blut-
koérperchen zu den Blutzellen geho-
ren, werden aktiviert. Sie kursieren
stindig im Blut und achten darauf,
ob innere oder dufBere Verletzun-
gen auftreten. Tritt der Ernstfall
ein, wird der von-Willebrand-Faktor
aus der GefaRwand freigesetzt. Un-
ter seinem Einfluss lagern sich die
Blutplidttchen auf der Wunde ab und
locken noch mehr Blutpldattchen
an, die wiederum von-Willebrand-
Faktor freisetzen. Um die Blutung
zu stoppen, klumpen sie zu einem
kleinen Haufchen, dem sogenannten
Thrombus, zusammen. Dieser Blut-
pfropf dichtet die Wunde zumindest
vorldufig ab und verhindert {iber-
mafigen Blutverlust. Um die Wunde
komplett zu verschlieRen und abzu-
heilen, geniigt dieser »Schnellver-
bandk« allerdings nicht.



Die Blutgerinnung

Gesunder Mensch VWS-Patient
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VWEF bindet Blutpléttchen an der verletzten Stelle.
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durch Fibrinanlagerung entsteht ein erster Wundverschluss zu wenig oder defekter VWF verzégert Blutstillung

g/ von-Willebrand-Faktor (VWF) g/o veranderter, nicht funktionsfahiger VWF

] Faktor Vil 7/ Fibrinfaden
VWEF/Faktor-VIll-Komplex < Blutplattchen

Schematische Darstellung einer Blutung beim Gesunden und beim VWS-Patienten.

11



3. Plasmatische Gerinnung: Die plas-
matische Gerinnung ist ein zusaitz-
licher Schritt auf dem Weg zu einer
vollstindigen Blutstillung. Notwen-
dig dafiir sind die Gerinnungsfak-
toren. Dabei handelt es sich um Ei-
weilSe, die den Gerinnungsprozess
vorantreiben. Sie werden meist in
der Leber gebildet und ins Blut ab-
gegeben. Die verschiedenen Gerin-
nungsfaktoren werden mit den ro-
mischen Zahlen I bis XIII bezeichnet.
Solange wir nirgends bluten, sind
die Gerinnungsfaktoren inaktiv.
Andernfalls wiirden die Blutgefd-
Be stindig mit Blutgerinnseln ver-
stopft werden. Kommt es zu einer
Verletzung, wird eine Reaktion in
Gang gesetzt, die in mehrere Reak-
tionskreisldufe miindet. Angesto-
Ben durch den Gewebefaktor, der
durch die Verletzung mit den Gerin-
nungsfaktoren in Kontakt kommt,
aktiviert nun ein Gerinnungsfaktor
den anderen. Der von-Willebrand-
Faktor sorgt dafiir, dass ausreichen-
de Mengen an Gerinnungsfaktor VIII
zur Verfiigung stehen. Am Ende des
»Gerinnungsnetzwerkes« steht die
Bildung von Gewebekleber, der als
»Fibrin« bezeichnet wird. Fibrin legt
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sich in dichten Fiden um den Blut-
pfropf. Das zundchst noch I6sliche
Fibrin wird in unlésliches Fibrin um-
gewandelt, das den Blutpfropfen sta-
bilisiert. Es bildet sich eine auch von
auf3en sichtbare Kruste. Erst jetzt ist
die Wunde komplett verschlossen
und kann abheilen.

Blutgerinnung beim
von-Willebrand-Syndrom

Die Blutgerinnung funktioniert nur
einwandfrei, wenn thrombozytdre und
plasmatische Gerinnung fehlerfrei ab-
laufen. Voraussetzung fiir beide Vor-
ginge sind ausreichende Mengen an
von-Willebrand-Faktor. Er erleichtert
es den Blutpldttchen, sich im Falle einer
GefdBverletzung an der GefifSwand an-
zulagern und fordert die Bildung eines
Blutpfropfs. Zudem ist er dafiir verant-
wortlich, dass ausreichende Mengen an
Gerinnungsfaktor VIII zur Verfiigung
stehen (siehe Kasten). Beim von-Wille-
brand-Syndrom wird der von-Wille-
brand-Faktor gar nicht, in unzureichen-
der Menge oder in nicht funktionsfdhiger
Form gebildet. Die Blutgerinnung ist ge-
stort. Es kommt zu schweren, mdRigen
oder leichten Verlaufsformen.



Grof3e Vielfalt: Typen und Schweregrade beim von-Willebrand-Syndrom

Der von-Willebrand-Faktor (VWF) ist
der grofite Eiweif3stoff im menschlichen
Blut. Produziert wird er in der Innenhaut
der Blutgefafie und in den Blutplatt-
chen. Zundchst entstehen einzelne Ami-
nosdureketten in einer ganz bestimmten
Zusammensetzung. Diese sogenannten
Monomere lagern sich zu Multimeren
zusammen, die unterschiedlich grof
sein konnen, je nachdem wie viele dieser
Untereinheiten sich zusammenschlie-
Ben. Zahlreiche Untereinheiten kénnen
sich verbinden. Dann gelangt der VWF
entweder gleich ins Blut oder er wird in
den Blutpldattchen oder der GefaBwand
gespeichert und bei einer Verletzung ge-
zielt freigesetzt.

Die Multimere haben sowohl Bindungs-
stellen fiir das Kollagen in der Gefaf-
wand als auch fiir die Blutplattchen. Sie
sorgen dafiir, dass bei einer Verletzung
der GefdBwand die Blutpldttchen unter-
einander und mit der Gefawand verkle-

Bei einem 3 ¥; jdhrigen Jungen wurde
eine Phimoseoperation (Vorhautveren-
gung) durchgefiihrt.

Da es sich hierbei um einen Routine-
eingriff handelt, wurde die Operation
ambulant durchgefiihrt. Am Abend des

ben. Dazu bildet der VWF eine Briicke
zwischen der verletzten GefaBwand und
den Blutpldttchen. Vergleichbar einer
Holzbriicke funktioniert der VWF nur,
wenn die einzelnen Bretter intakt sind.
Sind sie morsch oder fehlen einzelne
Bretter, ist die Tragfdhigkeit der Briicke
eingeschrdnkt. Die Verbindung zwi-
schen GefdBwand und Blutplattchen ist
nicht fest genug. Die Wunde wird nicht
richtig verschlossen.

AuBerdem ist der VWF ein wichtiger Sta-
bilisator fiir den Gerinnungsfaktor VIII.
Er bindet ihn an sich und schiitzt ihn so
vor dem Abbau durch Enzyme, die den
Faktor VIII unwirksam machen. Ist der
Gerinnungsfaktor VIII an den VWF ge-
bunden, wird innerhalb von zwolf Stun-
den die Halfte des Faktor VIII abgebaut.
Ohne diesen Schutz geht der Abbau
sechsmal so schnell. Schon nach einer
bis zwei Stunden ist die Halfte der Fak-
tor-VIlI-Menge abgebaut.

Operationstages traten Blutungen auf.
Der Chirurg behandelte das Kind in den
darauffolgenden Tagen weiterhin ambu-
lant. Am dritten Tag ging die Mutter auf
eigene Entscheidung mit dem Kind in ein
Krankenhaus. In den darauffolgenden
Tagen planten die Arzte aufgrund von
Sickerblutungen eine erneute Operation.
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Angesichts des Verlaufs der Blutungen
duBerte der behandelnde Stationsarzt
die Vermutung auf eine Blutgerinnungs-
storung und bat die Familie in einem
speziellen Gerinnungszentrum weitere
Untersuchungen durchfiihren zu lassen.
Bei den dortigen Untersuchungen und
im Zuge der Familienanamnese wur-
de festgestellt dass sowohl der Sohn als
auch die Mutter an einem VWS vom
Typ 1 leiden. Bei weiteren operativen
Eingriffen oder Unfidllen erhalten nun
beide vorbeugend Notfallmedikamente.

Das von-Willebrand-Syndrom wird in
die drei Typen 1, 2 und 3 eingeteilt, je
nachdem ob ein vélliger oder teilwei-
ser Mangel an von-Willebrand-Faktor
vorliegt oder ob und wie seine Funkti-
on eingeschrdnkt ist. Je nach Typ und
Ausprdgung des Defekts kommt es zu
leichten bis schweren Blutungen. Die
Typ-Einteilung richtet sich dabei nach
Laborbefunden und nicht unbedingt
nach der Schwere der Blutungsneigung.

Der Typ 1 ist die hdufigste Form des
von-Willebrand-Syndroms. Er wird bei
60 bis 80 Prozent der Patienten mit ei-
nem von-Willebrand-Syndrom diagnos-
tiziert. Die zur Verfiigung stehende
Menge an funktionstiichtigem VWF
scheint zu gering zu sein. Offenbar pro-
duzieren GefdRzellen und Blutpldttchen
zu wenig VWF. Moglich ist auch, dass
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der VWF im Blut beschleunigt abge-
baut wird oder, seltener, dass er aus den
GefdRzellen oder Thrombozyten nicht
freigesetzt werden kann. Je nachdem
wie viel VWF letztlich zur Verfiigung
steht, kann die Blutungssymptomatik
sehr leicht bis sehr schwer sein.

Beim Typ 2 des von-Willebrand-Syn-
droms gibt es vier verschiedene Subty-
pen, die eines gemeinsam haben. Der
von-Willebrand-Faktor wird in aus-
reichender Menge, jedoch nicht voll
funktionsfihig gebildet; die »Qualitdt«
ist eingeschrankt, man spricht von ei-
nem »qualitativen Defekt«. Von der
Genmutation hdngt es ab, welche der
VWEF-Funktionen beeintrdchtigt ist.
Der Einfluss auf die Blutgerinnung ist
unterschiedlich. Der Typ 2 ist deshalb
vor allem fiir die groRe Variabilitdt des
Krankheitsbildes verantwortlich. So
kann beispielsweise nur die thrombo-
zytdre Gerinnung, aber auch nur die
plasmatische Gerinnung gestort sein.
Typ 2A: Bei Typ 2A werden keine oder
nicht geniigend groRe und mittlere
VWEF-Multimere gebildet. Zusdtzlich
ist die Funktion gestort, so dass der
von-Willebrand-Faktor nicht ausrei-
chend an Blutpldttchen und Kolla-
gen bzw. verletzter GefdlSinnenwand
binden kann.
Typ 2B: Bei Typ 2B ist die Bindungs-
fahigkeit des VWF an Thrombozyten



Grof3e Vielfalt: Typen und Schweregrade beim von-Willebrand-Syndrom

3%

20-40% Typ 1
Typ 2

Typ 3

60-80%

erhoht. Dies fiihrt zu einem vorzeiti-
gen Abbau an Blutpldttchen und von-
Willebrand-Faktor.

Typ 2M: Beim Typ 2M ist dhnlich wie
beim Typ 2A die Bindungsfahigkeit an
Thrombozyten und Kollagen gestort.
Ursache ist jedoch nicht das Fehlen
grofSer bzw. mittlerer Multimere.
Typ 2N: Bei Typ 2N besteht ein Defekt
an der Bindungsregion fiir den Gerin-
nungsfaktor VIII. Der VWF kann den
Faktor VIII nicht mehr stabilisieren.
Er wird zu schnell abgebaut und es
kommt zu einem Faktor-VIII-Mangel.
Je nachdem wie ausgeprdgt der De-
fekt ist, kann der Faktor-VIII-Spiegel
auf unter zehn Prozent der normalen
Konzentration sinken, in Einzelfdllen
liegt er gar unter einem Prozent. Dies
entspricht einer schweren Himophi-
lie, bei der Faktor VIII nahezu fehlt.

thrombozytare Gerinnung betroffen

plasmatische Gerinnung betroffen

VWEF vermindert meist leicht

VWEF verandert

VWEF fehlt oder
stark vermindert

sehr unterschiedlich

meist schwer

Der haufigste Subtyp des Typ-2-VWS ist
der Typ 2A mit etwa 60 Prozent, gefolgt
vom Typ 2M mit knapp 30 Prozent. Typ
2B und Typ 2N finden sich bei etwa zehn
Prozent der Typ-2-VWS-Patienten.

Der Typ 3 ist die seltenste und
gleichzeitig schwerste Form des von-
Willebrand-Syndroms, denn es wird
(nahezu) kein VWF produziert. Etwa
drei Prozent der »Willebrdander« leiden
unter dieser schweren Form der Blutge-
rinnungsstérung (siehe Seite 8).

Je nachdem, welcher Typ des von-Wil-
lebrand-Syndroms vorliegt, ist nur die
thrombozytdre oder nur die plasmati-
sche Gerinnung betroffen, selten auch
beide Vorgdnge:

betroffen nicht betroffen

teilweise betroffen betroffen
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Ob und wie stark ein von-Willebrand-
Patient blutet, ist individuell sehr ver-
schieden, auch wenn der gleiche Typ
oder sogar die gleiche Genmutation

Das von-Willebrand-Syndrom kann
vererbt werden. Die Erbinformation fiir
den Bau des von-Willebrand-Faktors,
die auf der menschlichen Erbsubstanz
gespeichert ist, ist bei diesen Patien-
ten defekt. Der Bauplan fiir das groRRe
Eiweilmolekiil ist dann fehlerhaft. Wo
die Erbinformation fiir den von-Wille-
brand-Faktor liegt, ist genau bekannt,
ndmlich am Ende des kurzen Arms von
Chromosom 12 (siehe Seite 17). In den
letzten Jahren und Jahrzehnten ist es
gelungen, zahlreiche Verdnderungen
der Erbinformation zu entschliisseln,
die zu den beschriebenen quantitati-
ven und qualitativen Defekten des von-
Willebrand-Faktors fiihren. Viele dieser
Genmutationen lassen sich molekular-
genetisch exakt identifizieren. Manche
treten hiufig auf, andere nur selten. Be-
obachtet werden Haufungen von Muta-
tionen in bestimmten Regionen. So tritt
eine bestimmte Genverdnderung, die zu
einem schweren Typ-3-von-Willebrand-
Syndrom fiihrt, rund um die Ostsee be-
sonders hdufig auf. Sie wurde auf der
Hélfte der Chromosomen schwedischer
Patienten, auf bis zu 15 Prozent der
Chromosomen deutscher Patienten und
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vorliegt. Selbst die Menge an von-Wille-
brand-Faktor im Blut sagt nicht zwin-
gend etwas iiber die Schwere der Blu-
tungssymptomatik aus.

bei bis zu 75 Prozent der Chromosomen
polnischer Patienten mit VWS Typ 3 ge-
funden, nicht jedoch bei Patienten aus
den Niederlanden oder der Tiirkei.

Die defekte Erbinformation wird inner-
halb der Familie vererbt. Anders als bei
der Himophilie (siehe Seite 38), die iiber
einen einzigen Erbgang weitergegeben
wird, gibt es beim von-Willebrand-Syn-
drom mehrere Moglichkeiten der Verer-
bung, je nachdem welcher Typ vorliegt.

Ausflug in die Vererbungslehre

Um genau zu verstehen, wie sich Krank-
heiten von den Eltern auf die Kinder ver-
erben konnen, ist ein kleiner Ausflug in
die genetischen Grundlagen notwendig.
Jede Zelle unseres Korpers enthdlt 46
Chromosomen - die Trager der Erbin-
formation. Die Hélfte der Chromosomen
stammt aus der Eizelle der Mutter, die
andere Hailfte aus der Samenzelle des
Vaters. Diese Gene enthalten alle Infor-
mationen, die notwendig sind, damit bei
der Entstehung des Menschen ein funk-
tionsfahiger Organismus entsteht. Und
sie beeinflussen unser AuReres, sind also



Vererbung: Vielfalt der Vererbungsmaglichkeiten

auch der Grund dafiir, dass wir verschie-
den aussehen. 44 der 46 Chromosomen
liegen in dullerlich gleich beschaffenen
Paaren vor, es sind die »autosomalen«
Chromosomen. Das heif3t: Jede Erbinfor-
mation ist sicherheitshalber zweimal
vorhanden. Ist die Erbinformation auf
einem Chromosom beschddigt, kann das
hdufig von der intakten Erbinformation
auf dem anderen Chromosom ausge-
glichen werden. Der Mensch ist trotz ei-
ner geschddigten Erbinformation nicht
krank. Zusétzlich hat jeder Mensch zwei
Geschlechtschromosomen, die dariiber
entscheiden, ob aus der befruchteten Ei-
zelle ein Mann oder eine Frau wird.

Erbinformationen weitergeben

Die Bauanleitung fiir den von-Wille-
brand-Faktor befindet sich auf dem
Chromosom 12, einem autosomalen
Chromosom. Manner und Frauen kon-
nen gleichermafen Trdger der Erbinfor-
mation sein. Entsprechend kann auch
die Krankheit bei Mdnnern und Frauen
gleichermaRen auftreten und von bei-
den vererbt werden. Die Gendefekte
werden je nach Typ des von-Willebrand-
Syndroms rezessiv oder dominant wei-
tergegeben (siehe Kasten).

Wie das VWS vererbt wird und welches

Risiko moégliche Nachkommen haben,
selbst zu erkranken oder Ubertriger
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Ob sich ein Merkmal oder eine Erbkrank-
heitbeilhremKind durchsetzt odernicht,
hangt davon ab, ob eine Erbanlage »do-
minant« oder »rezessiv« vererbt wird.
Einfaches Beispiel ist die Augenfarbe.
Lautet der Bauplan fiir die Augenfarbe
auf dem miitterlichen und vaterlichen
Gen »blau, wird das Kind blaue Augen
haben. Lautet er dagegen auf einem Gen
»blau« und auf dem anderen »braun,
entsteht kein blau-brauner Mix, sondern
die Augen werden braun. Braun hat sich
durchgesetzt, diese Erbinformation wird
dominant vererbt. Auch bei den meisten
Typen desvon-Willebrand-Syndroms ge-
nugt es, wenn nur ein Gen die defekte
Erbinformation tragt, damit die Krank-
heit ausbricht, namlich bei Typ 1, Typ 2A,

der Erbkrankheit zu werden, ldsst sich
erst sagen, wenn der VWS-Typ genau
bestimmt ist. Dann sind vier Varianten
moglich:

1. Rezessiver Erbgang, defekte Erb-
information bei einem Elternteil
Kein Kind wird am von-Willebrand-
Syndrom erkranken. Fiir jedes Kind liegt
das Risiko, Trager der defekten Erbinfor-
mation zu werden, bei 50 Prozent.

2. Rezessiver Erbgang, defekte Erb-
information bei beiden Elternteilen

Das Risiko fiir ein von-Willebrand-Syn-
drom betrdgt fiir jedes Kind 25 Prozent.
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Typ 2B und Typ 2M. Diese VWS-Typen
werden dominant vererbt. Auch wenn
das andere Gen die richtige Erbinforma-
tion tragt, liegt ein VWS vor.

Anders ist es beim rezessiven Erbgang:
Hier kann der Defekt auf einem Gen
durch eine richtige Erbinformation auf
dem anderen Gen »iiberstimmt« werden.
Die Erbinformation fiir die Augenfarbe
»Blau ist ein Beispiel fiir ein rezessives
Gen. Nur Menschen mit dem »blauen«
Gen auf beiden Chromosomen haben
auch blaue Augen. Beim VWS werden
der Typ 3, also die schwerste Form, und
der Typ 2N rezessiv vererbt. Ein von-
Willebrand-Syndrom liegt nur dann vor,
wenn die Erbinformation auf beiden Ge-
nen fehlerhaft ist.

Das Risiko, Trdger der Erbinformation
zu werden, liegt bei 50 Prozent.

3. Dominanter Erbgang, defekte Erb-
information bei einem Elternteil

Das Risiko fiir ein von-Willebrand-Syn-
drom betrdgt fiir jedes Kind 50 Prozent.
Gesunde Kinder sind auch keine Uber-
trdger.

4. Dominanter Erbgang, defekte Erb-
information bei beiden Elternteilen

Das Risiko fiir ein von-Willebrand-Syn-
drom betrdgt fiir jedes Kind 75 Prozent.



Vererbung: Vielfalt der Vererbungsmaoglichkeiten

Rezessiver Erbgang

1. Mutter Tragerin Vater gesund 2. Mutter Tragerin Vater Trager

| | | | |
I I I I I I
Kind Kind Kind Kind Kind Kind
gesund Trager gesund Trager Trager krank

Dominanter Erbgang

3. Mutter krank Vater gesund 4. Mutter Trdgerin Vater Trager

[ | [ [ [ |
Kind Kind Kind Kind Kind Kind
gesund krank gesund krank krank krank

AuBBerdem gilt: Der Genotyp bestimmt nerhalb einer Familie. Leidet der Vater
nicht zwingend den Phdnotyp. Das unter einer ausgeprdagten Neigung zu
heifdt: Auch wenn der Gendefekt der bluten, gilt das nicht zwingend fiir seine
gleiche ist, kann die Blutungsneigung Tochter, die seine Erbinformation erhalt.
unterschiedlich sein. Das gilt auch in- Und umgekehrt.
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Wird mein Kind auch an dem von-Wille-
brand-Syndrom erkranken? Diese Frage
beschaftigt Eltern, von denen einer oder
beide Trdager der Erbkrankheit sind, in-
tensiv. Der Blick auf den Erbgang ist al-
lerdings nurbedingt aussagefdhig. Denn
er zeigt nur Wahrscheinlichkeiten. Fiir

den konkreten Einzelfall sagt das wenig.
Auch wenn ein Mann eine dominant ver-
erbbare Erbinformation trdgt, kdnnen
alle Kinder gesund sein. Oder alle krank.
Letztlich ist esin derindividuellen Situa-
tion reiner Zufall, welche Chromosomen-
paare sich bei der Befruchtung finden.






in von-Willebrand-Syndrom sicher

zu diagnostizieren, ist eine ech-
te Herausforderung fiir die Hdamosta-
seologen. Sie stiitzen sich dabei auf
Laboruntersuchungen und eventuell
molekulargenetische Untersuchungen,
zundchst aber vor allem auf die Krank-
heitsgeschichte und die Blutungssymp-
tomatik bei Thnen als Patient und Ihren
Familienangehorigen. Dies wird als Ei-
gen- und Familienanamnese bezeichnet.

Bei einer inzwischen 22jdhrigen Frau
traten seit dem zehnten Lebensjahr im-
mer wieder schmerzhafte Schwellun-
gen an den Fingergelenken auf, meist
am Ringfinger der linken Hand. Zum

Wer unter einem von-Willebrand-Syn-
drom leidet, hat eine erhohte Neigung
zu bluten. Schwere Verlaufsformen sind
entweder in der Familie bereits bekannt
oder sie werden friih diagnostiziert.
Doch viele Trdger einer defekten Erb-
information auf dem von-Willebrand-
Gen, vor allem vom Typ 1, wissen nichts
von ihrer Erkrankung. Manchmal ver-
lduft die Krankheit bei ihnen ein Le-
ben lang unbemerkt. Bei anderen wird
sie schlieRlich erkannt, wenn es bei
zahnarztlichen Eingriffen, Operatio-
nen, Entbindung oder Verletzungen zu
unerwartet starken Blutungen kommt.
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Teil wurden sie durch Verletzungen
hervorgerufen. Eine rheumatische Er-
krankung als Ursache der Beschwer-
den konnte ausgeschlossen werden. Bei
der Befragung der Familienmitglieder
stellte sich heraus, dass die Mutter eine
starke Blutungsneigung hatte, die vier
Jahre jiingere Schwester seit ihrem ach-
ten Lebensjahr unter chronischen Knie-
gelenksschwellungen litt. Bei Mutter
und Schwester wurde ein VWS Typ 2M
diagnostiziert, bei der Patientin selbst
dagegen ein VWS vom Typ 1 mit immer
wieder auftretenden Gelenkblutungen.
Auch sie konnte dann erfolgreich mit
einem Faktorkonzentrat behandelt wer-
den.

Ein weiterer Hinweis sind friithere Blut-
transfusionen oder auch eine Andmie
(Blutarmut).

Das klassische Symptom des von-Wil-
lebrand-Syndroms ist die verstdrkte
Schleimhautblutung, die sich vor allem
durch Nasenbluten und Blutungen der
Mundschleimhaut, bei kleinen Verlet-
zungen oder auch spontan zeigen kann
(siehe Kasten). Bei Frauen fallt hdufig
eine deutlich verlingerte oder verstark-
te Regelblutung auf. Hinweise sind auch
hdufige Blutergiisse. Selten, vor allem
bei schweren Verldufen, konnen auch



Nasenbluten

Blutungen der Mundschleimhaut

Blutungen beim Zahnwechsel

Blutungen nach Zahnextraktion, Ent-

fernung der Polypen oder Mandeln so-

wie anderen Operationen im Schleim-

hautbereich

I Verstdarkte Blutungen aus kleinen
Wunden

I Oberfldchliche Hidmatome (»blaue
Flecken«), Himatome und Weichteil-
blutungen nach Impfungen

I Ungewdhnliche Blutungen nach Ope-

rationen und nach Entbindungen

Magen-Darm-Blutungen, Blutungen aus
dem Urogenitalbereich (»roter« Urin)
oder Gelenkblutungen auftreten.

Das Spektrum der Blutungen zeigt deut-
lich: Gyndkologen, Chirurgen, HNO-
Arzte, Zahnirzte, aber auch Kinderirzte
sind fiir die Diagnosestellung von gro-
Ber Wichtigkeit, da sie oft als Erste mit
der erhéhten Blutungsneigung konfron-
tiert werden.

Wie schwer die Blutung ist und wo sie
am hdufigsten auftritt, hdngt vom zu-
grundeliegenden Defekt und damit auch
vom Typ des von-Willebrand-Syndroms
ab. Aber auch innerhalb der einzelnen
VWS-Typen sind die Unterschiede im
Schweregrad grof3:

Hauptsymptom Blutungen

I Bei Frauen: verlangerte und verstark-
te Regelblutungen, verlangerte Blu-
tungen bei der Entbindung, manchmal
wiederholt auftretende Fehlgeburten

I Anfallsartig auftretende, schmerzhaf-
te kleine Hdamatome an der Handin-
nenflache

I Selten: Gelenk- und Muskelblutun-
gen.

I Selten: Blutungen aus dem Magen-
Darm-Trakt, Blutungen aus dem Uro-
genitaltrakt

Kaum Spielraum im Schweregrad gibt
es beim Typ 3 des von-Willebrand-Syn-
droms, bei dem der von-Willebrand-
Faktor (nahezu) vollig fehlt und des-
halb auch die Faktor-VIII-Konzentration
sehr niedrig ist. Die Folge sind schwere
Stérungen der thrombozytiren und
plasmatischen Gerinnung. Bei die-
sem VWS-Typ kommt es zu schweren
Schleimhautblutungen. Auch Gelenk-
und Muskelblutungen, wie sie fiir die
klassische Bluterkrankheit typisch sind,
konnen auftreten. Sehr selten sind auch
gefdhrliche Gehirnblutungen méglich.

Beim von-Willebrand-Syndrom Typ 1
sind hdufig ebenfalls thrombozytdre
und plasmatische Gerinnung gestort.
Die Auspriagung der Blutung hdngt da-
von ab, welche Menge an von-Wille-
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brand-Faktor noch zur Verfiigung steht.
Je mehr in den Blutkreislauf gelangt,
um so milder wird die Symptomatik
sein. Meist sind die Blutungssymptome
leicht. Es gibt aber auch schwere Verldu-
fe unter Typ-1-Patienten.

Besonders variabel ist die Blutungssym-
ptomatik beim Typ 2. Hier kommt es auf
den Subtyp an, welche Etappe der Blut-
gerinnung gestort ist. Beim Typ 2A ist
oft nur die thrombozytdre Gerinnung
gestort, beim Typ 2N mit einer vermin-
derten Faktor-VIII-Konzentration »nur«
die plasmatische Gerinnung. Doch auch
dann kann der Schweregrad variieren.
Gerade bei einem schweren Typ 2N mit
stark erniedrigten Faktor-VIII-Spiegeln
kénnen dhnlich schwere Blutungen auf-
treten wie beim Typ 3, einschlieRlich
Gelenk- und Muskelblutungen.

Typisch: Schleimhautblutungen
Schleimhautblutungen sind bei allen
Patienten mit einem von-Willebrand-
Syndrom die hdufigsten Blutungen. Sie
kénnen spontan auftreten oder durch
kleine Verletzungen hervorgerufen wer-
den. Es muss immer im Auge behalten
werden, dass der Schweregrad der Blu-
tung stark variieren kann. Hier ein kur-
zer Uberblick:

Nasenbluten

Nasenbluten ist das hdufigste Symptom
bei einem von-Willebrand-Syndrom. Es
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kann spontan auftreten, durch Schnup-
fen ausgelost werden, aber auch durch
direkte Verletzungen der Nasenschleim-
haut, bei Kindern etwa durch kleine
Gegenstdnde, die sie sich in die Nase
stecken. Da das Blut durch Rachen und
Speiseréhre in den Magen und weiter in
den Darm gelangt, kann auch der Stuhl
dunkel gefdrbt sein. Viele Patienten,
bei denen ein von-Willebrand-Syndrom
festgestellt wird, erinnern sich riickbli-
ckend, dass sie haufig Nasenbluten hat-
ten. Ab der Pubertdt nimmt die Haufig-
keit dann meist ab. Im Alter kann es bei
Entwicklung eines Bluthochdrucks oder
von Allergien wieder auftreten.

Blutungen der Mundschleimhaut
Schnitt-, Riss- und Bissverletzungen
im Mund sind hdufig Ursachen von
Schleimhautblutungen. Schwere Blu-
tungen in der Mundhoéhle und am Gau-
men, am Mundboden- und Zungenbo-
dengrund koénnen gefdhrlich werden,
da Erstickungsgefahr besteht. Typisch
fiir das von-Willebrand-Syndrom sind
Blutungen beim Zahnwechsel, bei dem
es {iblicherweise kaum blutet. Dass es
im Mund besonders hdufig blutet, liegt
auch an einer Substanz im Speichel, die
Blutgerinnsel auflésen kann. Dies er-
schwert die Blutgerinnung zusatzlich.

Blutungen der Gebarmutter-
schleimhaut

Zwischen 70 und 100 Prozent der Frau-
en mit einem von-Willebrand-Syndrom



leiden unter verstarkten und lang anhal-
tenden Regelblutungen. Sie sind hdufig
ein erster Hinweis auf die Erkrankung
(siehe Seite 60).

Blutungen (unter) der Haut

Blaue Flecken sind bei einem von-Wille-
brand-Syndrom hdufig. Schon leichtere
Stof8e konnen zu solchen Himatomen
fithren. Manchmal kénnen sie auch ohne
vorhergehende Verletzung auftreten.
Sie sind harmlos, solange sich darunter
keine Muskelblutungen verbergen, kén-
nen aber ein wichtiger Hinweis auf die
Blutgerinnungsstorung sein. Schnitt-,
Schiirf- und Kratzwunden Kkonnen
ebenfalls schlechter abheilen, bereiten
aber nur wenige Probleme.

Blutungen im Verdauungstrakt,
Nierenblutungen

Blutungen der Magen- und Darm-
schleimhaut (Symptom: Teerstiihle)
sowie Nierenblutungen und Blutungen

WICHTIG
Z3hne putzen nicht vergessen!

Schulanfédnger verweisen meist stolz auf
ihre Zahnliicken als Zeichen dafiir, dass
sie jetzt schon richtig grof sind. Der
Zahnwechsel ist meist unproblematisch.
Nur bei einem Kind mit einem schweren
von-Willebrand-Syndrom kann es zu
ausgepragteren Blutungen beim Zahn-
wechsel kommen. Generell konnen Blu-

Hauptsymptom Blutungen

der ableitenden Harnwege sind bei
Patienten mit einem von-Willebrand-
Syndrom selten und treten vor allem
bei schweren Verldufen auf. Kommt
es bei einem Patienten mit von-Wille-
brand-Syndrom zu Blutungen in diesen
Bereichen, sollten deshalb unbedingt
auch andere Ursachen abgekldrt wer-
den. Hinter Magen-Darm-Blutungen
kénnen beispielsweise Entziindungen,
Geschwiire und Polypen stecken. Ubri-
gens: Auch ein knallroter Urin ist kein
Grund zu erschrecken, denn schon
kleinste Blutmengen fdrben den Urin
intensiv.

Problem bei schwerem VWS-Verlauf:
Gelenk- und Muskelblutungen
Blutungen in den Gelenken, das cha-
rakteristische Zeichen der schweren
Hamophilie, sind bei einem von-Wille-
brand-Syndrom insgesamt selten. Sie
werden vor allem bei Patienten mit
einem Typ-3-VWS oder einem Typ-2N-
VWS mit stark erniedrigtem Faktor

tungen durch konsequente Zahnpflege
(siehe Seite 77) zumindest verringert
werden. Auch Kinder mit einem von-
Willebrand-Syndrom gehoren mit dem
Durchbruch des ersten Milchzahns re-
gelméfig in zahndrztliche Behandlung.
Wichtig ist, dass der Zahnarzt iiber die
Krankheit informiert ist.
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VIII zum Problem. Kommt es aber zu
Blutungen ins Gelenk, gehéren sie zu
den stdarksten Bedrohungen, denn sie
schddigen langfristig die Gelenke und
die dazugehérige Muskulatur. Vor al-
lem, weil sie immer wieder auftreten
und Gelenkkapsel, Gelenkknorpel und
Gelenkknochen angreifen. Die durch
die Blutungen hervorgerufenen krank-
haften Verdnderungen im Gelenk fiih-
ren oft zu einer Schonhaltung. Dadurch
kénnen auch andere Gelenke in Mitlei-
denschaft gezogen werden. Es kommt
zu Fehlstellungen, Gangbildverdnde-
rungen und Bewegungseinschrankun-
gen. Diese Entwicklung findet jedoch
nur statt, wenn keine oder eine nur
unzureichende Therapie durchgefiihrt
wird. Gelenkblutungen miissen deshalb
rasch erkannt und wirksam behandelt
werden. Dann kénnen diese Folgescha-
den verhindert werden.

Gelenke verbinden die Knochen und
machen sie beweglich. Nur wenn
sie funktionieren, kénnen wir uns
schmerzfrei bewegen und ohne Pro-
bleme laufen, tanzen, schreiben oder
Sport treiben. Viele Gelenke bestehen
aus Gelenkkopf und Gelenkpfanne, die
mit elastischem Knorpel iiberzogen
sind. Bei heranwachsenden Kindern be-
finden sich in der Ndhe der Gelenke so-
genannte Wachstumszonen, von denen
aus der Knochen wdchst. Ist die vorpro-
grammierte KérpergrofSe erreicht, ver-
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knoéchern diese Bereiche. Umhiillt wird
das Gelenk von einer Gelenkkapsel. Sie
ist immer von einer gut durchbluteten
Schleimhaut iiberzogen, der Synovialis.
Diese Schleimhaut erndhrt das Gelenk.
Und sie sondert die Gelenkschmiere ab,
die die Bewegung des Gelenkkopfes in
der Gelenkpfanne erst moglich macht.

Bei einer Gelenkblutung blutet es aus
den zahlreich vorhandenen Blutgefden
in der Synovialis. Die Blutung beginnt an
einer Stelle und kann sich iber die ge-
samte Schleimhaut ausbreiten. Das Blut
kann nicht abflie8en, da das Gelenk von
der Gelenkkapsel dicht verschlossen ist.
Wird die Blutung nicht sofort gestillt,
flieRt deshalb so lange Blut in das Ge-
lenk, bis der Druck in der Gelenkkapsel
so grofd ist wie der Druck im Blutgefaf3,
aus dem das Blut flief3t. Erst dann kommt
die Blutung zum Stillstand. Das Blut 16st
im Gelenk eine entziindliche Reaktion
aus. Auch schddliches Eisen aus dem Blut
kann sich in den GefdRen und der Ge-
lenkschleimhaut ablagern. Gleichzeitig
versucht das Gelenk das Blut wieder zu
entfernen. Die Synovialis setzt deshalb
Enzyme frei, die das Blut abbauen sollen.
Denn Blut gehért nicht in das Gelenk.
Diese kleinen »Putzteufelchen« schadi-
gen aber auch die Gelenkinnenhaut und
den Knorpel. Erst, wenn das Blut wieder
in den Blutstrom aufgenommen worden
ist, kann das Innere des Gelenks vollig
abheilen. Je nach AusmaR der Blutung
kann dies Tage oder Wochen dauern.



Dieser Prozess der Gelenkblutung hat
kurz- und langfristige Folgen:
Das Gelenk schwillt an und ist ext-
rem schmerzempfindlich.
Zur Druckentlastung nimmt der Pa-
tient eine Schonhaltung ein. Andere
Gelenke werden belastet.
Die Entziindung fiihrt zu einer Ver-
dickung und Wucherung der Gelenk-
innenhaut. Die Gefahr von Blutungen
nimmt zu.
Nach mehreren Blutungen bildet sich
gut durchblutetes Wucherungsgewe-
be, das immer hdufiger blutet.
Das Gelenk wird durch die hdufigen
Blutungen allmdhlich zerstért und
zunehmend instabiler. Fehlstellun-
gen und Bewegungseinschrankun-
gen treten auf,

Blutungen kénnen in allen Gelenken
auftreten. Am weitaus meisten gefdhr-
det aber sind die groBeren Gelenke: das
Kniegelenk, das Sprunggelenk und das
Ellbogengelenk.

Hidufige Blutungen in
Kniegelenke sind besonders gefdhrlich,
weil diese Gelenke das gesamte Korper-
gewicht tragen. Langfristig kommt es zu
einer Beugehaltung mit Fehlbelastung
von Hiift- und Sprunggelenk. Das zwei-
te Knie wird {ibermdRig belastet, da es
den GrofSteil des Korpergewichts tra-
gen muss. Es kann zu einem ungleichen

Hauptsymptom Blutungen

Wachstum der Beine kommen sowie zu
X-Beinen.

Fiir die Sprunggelenke
besteht vor allem im Kindesalter Blu-
tungsgefahr. Durch die massive Blutan-
sammlung im Gelenk kann sich akut ein
Spitzfuld entwickeln, der nach mehr-
fachen unbehandelten Blutungen als
Schonhaltung erhalten bleibt.

Blutungen ins Ellbo-
gengelenk sind weniger folgenschwer,
da das Gelenk kein Kérpergewicht tragt
und benachbarte Gelenke durch eine
Fehlfunktion nicht zusdtzlich belastet
werden. Es besteht jedoch das Risiko
der Versteifung des Gelenks in Beu-
gestellung und einer eingeschrdankten
Drehfdhigkeit des Unterarms.

Gelenkblutungen in die Kniegelenke
kdnnen bei Kindern zu ungleichmafi-
gem Wachstum fiihren.

Die Folgen solcher Gelenkblutungen sind
aber noch weitreichender. Ist ein Gelenk
nur eingeschrankt beweglich, wird auf
langere Sicht auch die das Gelenk um-
gebende Muskulatur verkiimmern, da
der Muskel weniger beansprucht wird.
Bdnder und Sehnen machen schlapp
und schwdchen das Gelenk zusatzlich.
Es entwickelt sich ein »Schlottergelenk.
Diese Gelenkinstabilitdt erhoht die Ge-
fahr von Blutungen weiter.
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all

Manche Patienten spiiren eine begin-
nende Einblutung in das Gelenk als
»Aura«, noch bevor das Gelenk warm
wird oder anschwillt. In den meisten
Fdllen ist es aber nicht einfach, eine Ge-
lenkblutung schnell zu erkennen, ins-
besondere bei sehr kleinen Kindern, die
sich zu auftretenden Beschwerden nicht
oder erst spit duRern kénnen. AuRRere
Anzeichen am Gelenk gibt es anfangs
kaum, lediglich, wenn etwa nach einer
kleinen Verletzung, auch die Hautbezir-
ke um das Gelenk unterblutet sind und
blaue Flecken aufweisen. Dennoch gibt
es konkrete Hinweise, die eine Gelenk-
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blutung wahrscheinlich machen (siehe
Kasten). So kommt es zu Schwellung
und Schmerzen. Thr Baby bewegt sich
nicht mehr seitengleich, Gelenkfehlhal-
tungen wie Beugungen und Streckun-
gen treten auf. Um sie zu erkennen, ist
es hilfreich, wenn Sie wissen, wie sich
Ihr Kind ohne Beeintrachtigung bewegt.
Betrachten Sie Thr Kind deshalb genau,
wenn es keine Gelenkeinblutungen hat
und verschaffen Sie sich einen Eindruck
iber die Bewegungen. Dann fallen Ih-
nen Unterschiede schneller auf. Auch
die Gelenke Ihres Babys sollten Sie von
Zeit zu Zeit genauer unter die Lupe neh-
men.

Noch seltener als Gelenkblutungen sind
bei einem von-Willebrand-Syndrom
Muskelblutungen. Auch sie treten fast
ausschlieflich bei schweren Verldufen
auf. Blutungen der Muskulatur sind
nicht immer einfach zu erkennen, vor
allem, wenn sie in sich in tieferliegen-
den Muskelgeweben abspielen und
spontan auftreten. Schmerzen im Mus-
kel sind in jedem Fall ein Alarmsignal.
Bei Muskelblutungen, die durch Schlige
oder StoRe ausgelost werden, kommt es
in aller Regel auch zu Blutungen in die
Unterhaut und damit zu den typischen
blauen Flecken. Erkennen ldsst sich eine
Muskelblutung durch ein heifles und
kribbelndes Gefiihl und Schmerzen. Oft
lassen sich der betroffene Arm bezie-
hungsweise das Bein nicht mehr bewe-
gen.



Insbesondere beim Typ-3-VWS kon-

nen Gelenkblutungen auftreten. Dies

sind die typischen Kennzeichen:

I Gelenkschwellung

I Gelenkerwdrmung (mit dem Hand-
riicken messen!)

I Gelenkfehlhaltung

I Schmerzen und Kribbeln in den Ge-
lenken

I Bewegungsauffdlligkeiten, seiten-
ungleiche Bewegungen

I Abwehrhaltung bei Bewegung des
Gelenks

Viele Kinder sind bei einer Gelenkblu-
tung auBerdem missmutig, haben kei-
nen Appetit und méchten am liebsten
nur eines, namlich schlafen.

Eine Raritdt, aber lebensbedrohlich:
die Hirnblutung

Blutungen im Gehirn sind auch bei
einem schweren von-Willebrand-Syn-
drom eine Seltenheit. Da sie aber le-
bensbedrohlich sein konnen, sollten
jedoch gerade Patienten mit schwe-
rem VWS und Eltern von Kindern mit
schwerem VWS {iber die Kennzeichen
einer Hirnblutung Bescheid wissen (sie-
he Kasten). Sie kann durch Verletzungen
und Stiirze ausgeldst werden, aber auch
spontan auftreten. Da die Schddeldecke
das empfindliche Gehirn rundherum
abschlieRt und so vor duBeren Einfliis-

Hauptsymptom Blutungen

sen schiitzt, kann bei einer Hirnblutung
das Blut nicht abflief3en. Es entsteht ein
immer hoherer Druck auf das empfind-
liche Hirngewebe, durch den Bereiche
des Gehirns schwer geschddigt werden
konnen. Die Situation wird gefdhrlich.

Panisch sollten jedoch Sie als Eltern
auch bei einem Kind mit einem VWS
von Typ 3 oder Typ 2 nicht werden. Auch
wenn Thr Nachwuchs in die spannende
Lebensphase kommt, in der die Welt
erkundet wird und Ihr Kind oft hinfallt
oder sich anst6éfSt. Meist verursachen
solche kleinen St6Re an die Stuhlkante
oder den FuRBboden keine Blutungen.
Aber auch wenn von auf8en keine Hima-
tome oder andere Verletzungen zu se-
hen sind, kann nicht véllig Entwarnung
gegeben werden. Bei sichtbaren Kopf-
verletzungen, etwa wenn Ihr Kind von
der Rutschbahn auf dem Spielplatz zu
Boden fallt oder mit Schwung iiber das
Fahrrad purzelt, ist die Wahrscheinlich-
keit grofler, dass neben der Verletzung
oder dem Hdamatom auch eine Hirnblu-
tung entstanden ist. Mit Sicherheit ldsst
sich das von aufSen allerdings nicht be-
urteilen. Nur eine Computertomografie,
ein aufwandiges medizinisches Verfah-
ren, kann den Blick ins Innere des Scha-
dels erméglichen und eine Blutung im
Gehirn ausschlieRen oder bestdtigen.

Sie sollten Ihr Kind deshalb nach St68en

oder Stiirzen tiber 48 Stunden aufmerk-
sam im Auge behalten. Denn es gibt
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Hirnblutungen sind bei einem von-

Willebrand-Syndrom extrem selten und

treten nur bei schweren Verldaufen auf.

Dann aber sollten sie schnell erkannt

und rechtzeitig behandelt werden. Hin-

weise auf eine Blutung sind

I anhaltende und stdrker werdende
Kopfschmerzen

I Bewusstlosigkeit, auch wenn es nur
kurzzeitig ist, Nichtansprechbarkeit

I Erbrechen

I Schlafrigkeit oder andere Verhaltens-
auffalligkeiten

sehr konkrete Hinweise darauf, ob es im
Hirn blutet (siehe Kasten). Bei gerings-
ten Zweifeln an einer moglichen Kopf-
verletzung und jedem festeren Stof
auf den Kopf sollte immer Kontakt mit
dem Hamophiliezentrum aufgenom-
men werden und gegebenenfalls mog-
lichst sofort mit einem Faktorprdparat
behandelt werden (siehe Seite 46).

Oft entscheidende Hinweise: Zahnex-
traktionen, Unfédlle und Operationen
Manchmal liefert der Zahnarzt den
entscheidenden Hinweis fiir ein VWS,
ndmlich dann, wenn er nach einer
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I Nackensteife oder Schmerzen im
Nacken

I verschwommenes Sehen oder
Doppeltsehen

I Gleichgewichtsstérungen

I Krdampfe oder Anfdlle

I Verwirrtheit, keine addquate Reak-
tion

Tritt auch nur eines dieser Anzeichen
auf, sollten Sie zuerst sofort ihr Faktor-
praparat spritzen und dann mit dem Ha-
mophiliezentrum telefonischen Kontakt
aufnehmen.

Zahnextraktion die Blutung nicht zum
Stillstand bringt. Weit hdufiger wird
ein VWS durch starke Blutungen nach
einer Polypen- oder Mandelentfernung
entdeckt. Auch duRere Verletzungen
mit nicht zu stillenden Blutungen, bei-
spielsweise nach einem Autounfall, oder
eine an sich banale Blinddarmoperation
geben nicht selten den ersten Hinweis
auf ein von-Willebrand-Syndrom. Bei
schwerer Verlaufsform, etwa bei Typ 3,
kann hier Lebensgefahr bestehen.



Stellen die Diagnose sicher: Laboruntersuchungen

Hdufiges Nasenbluten, blaue Flecken,
eine lange Monatsblutung: Oft werden
die Hinweise auf eine Blutgerinnungssto-
rung von den Betroffenen gar nicht oder
erst spat erkannt, weil sie sie nicht als
besonders erleben, sondern damit sozu-
sagen »grof’« geworden sind. Dabei kann
es lebensrettend sein, auch ein leichtes
von-Willebrand-Syndrom rechtzeitig zu
erkennen, damit in Risikosituationen wie
einer Operation, Blutungskomplikatio-
nen vorgebeugt werden kann. Dieser Fra-
gebogen kann die Identifizierung eines
von-Willebrand-Syndroms erleichtern.

Je mehr Fragen Sie mit ja beantworten,

umso grofler ist die Wahrscheinlichkeit

einer Blutgerinnungsstérung.

I Leiden Sie hdufiger unter Nasenblu-
ten?

I Leiden Sie haufiger unter Zahnfleisch-
bluten oder Blutungen der Mund-
schleimhaut?

I Bekommen Sie leicht »blaue Flecken«
(Hdmatome), auch wenn Sie sich nur

Bei vielen Patienten kann die Diagnose
eines von-Willebrand-Syndroms aus
der Eigenanamnese oder der Familien-
geschichte und aus der erhéhten Blu-
tungsneigung und dem Blutungsmuster
vermutet werden. Immer, wenn der

leicht anstofien oder gar nicht an
einen Stof} erinnern?

I Ist Ihnen nach Impfungen an der In-
jektionsstelle ein blauer Fleck aufge-
fallen (Impfhamatom)?

1 Sind bei Ihnen nach zahnérztlichen
Eingriffen, Operationen oder nach der
Entbindung verstdrkt Nachblutungen
aufgetreten?

1 Dauert Ihre Monatsblutung langer als
sieben Tage?

I Wechseln Sie den Tampon wahrend
der Monatsblutung mehr als viermal
taglich?

I Haben Sie bereits Bluttransfusionen
erhalten?

I Bluten Sie nach kleinen Verletzungen,
etwa wenn Sie sich schneiden, ldn-
ger?

I Haben Sie Verwandte, bei denen eine
erhohte Blutungsneigung bekannt ist?

Wenn Sie eine oder mehrere Fragen mit
ja beantwortet haben, kénnte dies auf
eine Blutgerinnungsstérung hinweisen.

Verdacht auf ein VWS besteht, sollte
mittels Laboruntersuchungen die Diag-
nose abgeklart werden. Manchmal miis-
sen die Tests wiederholt durchgefiihrt
werden, um die Diagnose zu belegen.
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Wann testen?

Getestet werden sollten bereits Kin-
der, bei denen in der Familienge-
schichte ein von-Willebrand-Syn-
drom bekannt ist oder ein Familien-
mitglied an einem von-Willebrand-
Syndom leidet. Das trifft vor allem
bei schweren Verlaufsformen zu, die
den Eltern in aller Regel bekannt sind.
Liegen in der Familie nur leichte For-
men vor, empfiehlt sich die Testung
von ansonsten gesunden Kindern erst
nach dem ersten Lebensjahr, dain den
ersten Lebensmonaten der von-Wille-
brand-Faktor generell erhoht ist.

Zu befiirworten ist eine gezielte Diag-
nostik bei Kindern, Jugendlichen und
Erwachsenen mit einer auffilligen
Blutungsneigung, die anders nicht
erkldrbar ist. Dazu gehoéren hdufige
Hamatome und hdufiges Nasenblu-
ten, schwer stillbare Blutungen nach
Zahnextraktionen oder Monatsblu-
tungen, die ldnger als sieben Tage
anhalten. Vor allem, wenn mehrere
Familienmitglieder unter diesen Be-
schwerden leiden, liegt der Verdacht
einer erblichen Blutgerinnungssté-
rung nahe. Vorteil einer frithen Dia-
gnose auch eines leicht verlaufenden
von-Willebrand-Syndrom ist es, dass
in Risikosituationen, etwa wenn eine
Operation ansteht oder nach einer
Entbindung, gezielt vorgebeugt wer-

Belastungen an. Dies gilt auch bei
Erkrankungen, selbst bei Husten,
Schnupfen, Heiserkeit oder dhnlichen
Bagatellerkankungen. Dann kénnen
die Werte so hoch liegen, dass die Di-
agnostik verschleiert wird. Auch Auf-
regung kann den VWF-Spiegel in die
Hohe treiben, weshalb die Werte bei
der ersten Blutabnahme hdiufig am
hoéchsten sind. Oft sind deshalb wie-
derholte Blutabnahmen erforderlich.
Sie sollten deshalb nur zum Blutab-
nehmen gehen, wenn Sie sonst mog-
lichst vollig gesund sind. Bei Frauen
ist die Diagnostik oft einfacher, wenn
die Blutabnahme wéahrend der Mens-
truation erfolgt (z.B. am dritten Tag
der Regelblutung).

Nach Operationen oder Unfdllen mit
Blutungen kann durch die aufregende
Situation des Patienten oder zusdtz-
liche Komplikationen wie infizierte
Wunden der von-Willebrand-Faktor
so stark ansteigen, dass er hochnor-
mal ist oder sogar iiber dem Norm-
bereich liegt! Allerdings schiitzt Sie
dies als Patient nicht sicher vor Blu-
tungen, so dass auch dann ein VWS
vorliegen kann. Hier hilft nur die
Wiederholung der Untersuchungen,
wenn Sie als Patient wieder ganz ge-
sund sind.

Allgemeine Gerinnungstests
Zundchst werden bei einer Blutgerin-
nungsstorung ein Blutbild gemacht, die

den kann.
Der von-Willebrand-Faktor ist ein
»Stress-Eiweifl«, d.h. er steigt bei
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Blutgruppe bestimmt (siehe Seite 34)
und zu einer ersten groben Orientierung
allgemeine Gerinnungstests durchge-
fihrt:

Blutungszeit

aPTT (aktivierter partieller Thrombo-

plastinzeit)-Test

Pldttchenzahl

Die Blutungszeit

Die Blutungszeit ist ein Indiz dafiir,
wie gut die thrombozytdre Gerinnung
funktioniert. Ist sie verlingert, deutet
dies darauf hin, dass die Anheftung der
Blutpldttchen an die GefdBwand nicht
funktioniert. Die Blutungszeit gibt aber
keine Information iiber die Griinde der
gestorten thrombozytdren Gerinnung.
AuBerdem ist sie ein recht unzuver-
ldssiger Test. Er ist nicht standardisiert
und kann z.B. schon durch das Schrei-
en eines aufgeregten Kindes verfalscht
werden.

Beim von-Willebrand-Syndrom ist die
Blutungszeit in der Regel verldngert. Bei
leichten Typ-1-Formen, die sehr variab-
le Blutungsneigung aufweisen, kann sie
normal sein. Der Nachweis einer verldn-
gerten Blutungszeit gelingt oft erst nach
mehreren Messungen. Bei einem VWS-
Typ 3 ist sie deutlich verldngert. Die Blu-
tungszeit verliert jedoch in der Diagnose
des von-Willebrand-Syndroms zuneh-
mend an Bedeutung. Alternativ werden
neuere Messmethoden herangezogen,
die in einem diinnen Réhrchen die Si-

tuation in den kleinen Arterien nachah-
men und feststellen, nach welcher Zeit
das Réhrchen nach dem Durchfluss von
Blut verschlossen ist. So ldsst sich die
thrombozytdre Gerinnung testen.

Der aPTT-Test: Gerinnung im
Reagenzglas

Die aktivierte partielle Thromboplas-
tinzeit (aPTT) gibt Auskunft dariiber,
wie schnell das Blut, das Ihnen als Pa-
tient entnommen wurde, gerinnt. Dazu
wird die Blutgerinnung, die sich im Kor-
per abspielt, im Reagenzglas simuliert.
Die Blutgerinnung findet im Reagenz-
glas allerdings anders statt als in unse-
rem Korper. Trotzdem ldsst sich an der
aPTT ablesen, ob die Blutgerinnung nor-
mal, zu langsam oder zu schnell ablauft.
Der aPTT gilt auch als Suchtest fiir einen
Faktor-VIII-, Faktor-IX-, Faktor-XI- oder
Faktor-XII-Mangel.

Ist die Blutgerinnung normal, liegt die
Gerinnungsdauer im Reagenzglas ca.
zwischen 28 und 40 Sekunden. Bei Pa-
tienten mit einem von-Willebrand-Syn-
drom hdngt die Gerinnungsdauer im
Reagenzglas vom Typ ab. Liegt ein Fak-
tor-VIII-Mangel vor, etwa beim Typ 2N,
ist die aPTT isoliert verldngert und liegt
dann zwischen 40 und 80 Sekunden.
Die Mehrzahl der Patienten hat jedoch
ausreichende Faktor-VIII-Aktivitdten, so
dass keine Verdnderungen im aPTT-Test
auftreten.
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Blutplattchen

Die Zahl der Blutpldttchen ist bei ei-
nem von-Willebrand-Syndrom normal.
Einzige Ausnahme: der Typ 2B, bei dem
die Anzahl der Blutpldttchen zu niedrig
sein kann (siehe Seite 14).

Gezielte Diagnostik

Die Menge an von-Willebrand-Faktor
wird iber die Bestimmung des von-
Willebrand-Antigens untersucht. Der
Messwert erlaubt jedoch keine Aussa-
gen {iber die Funktionstiichtigkeit des
VWE. Er ist aber wichtig, um zwischen
zu niedrigem und normal hohem VWE-
Spiegel zu unterscheiden. Bei Typ 3 fehlt
er vollig, beim Typ 2N ist er dagegen im
Normalbereich. Die Interpretation der
Laborergebnisse kann schwierig sein.
Bei Neugeborenen: Die Diagnose ei-
nes VWS vom Typ 3 mit einem vol-
ligen Mangel an VWEF ist schon bei
Neugeborenen sicher méglich. Ahn-
liches gilt fiir einige Typ-2-Subtypen.
Schwierig dagegen ist die Diagnose
milder Formen eines von-Willebrand-
Syndroms in den ersten Monaten, da
der VWF bei Neugeborenen generell
erhoht ist. Auch bei sehr aufgeregten
und schreienden Kindern kénnen die
Spiegel ansteigen. Verldssliche Werte
lassen sich deshalb erst nach etwa
sechs Monaten messen. Bei milden
Verlaufsformen ist dies unproblema-
tisch, da innerhalb der ersten Monate
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meist keine Risikosituationen auf-
treten. Steht aber eine Operation an,
sollte bei Verdacht auf ein VWS, etwa
aufgrund der Familiengeschichte, auf
jeden Fall vorher getestet werden.
Bei Schwangeren: Die Schwanger-
schaft ist eine denkbar ungiinstige
Zeit fiir eine Diagnosestellung, da die
Blutspiegel des von-Willebrand-Fak-
tors dann ansteigen bis hin zur Nor-
malisierung oder dariiber hinaus.

Bei Blutgruppe 0: Die im Blut zirku-
lierende VWF-Menge hdangt auch von
der Blutgruppe ab. Die VWF-Menge
bei Menschen mit Blutgruppe O ist
etwa 25 Prozent niedriger, weil der
Faktor schneller abgebaut wird; sie
leiden aber nicht an einer erhdhten
Blutungsneigung.

In Stresssituationen: Unter Stress
kann der von-Willebrand-Faktor kurz-
zeitig ansteigen, so dass ein VWS
tibersehen werden kann.

Bosartige Krankheiten: Bei Krebser-
krankungen kann der VWF langfris-
tig ansteigen.

Das Alter: Mit dem Alter steigt der
von-Willebrand-Faktor tiblicherwei-
se an, fiir jedes Jahrzehnt um 0,06 E/
ml bzw. um sechs Prozent.

Die Ristocetin-Cofaktor-Aktivitdt, kurz
VWE:RCo gibt Aufschluss iiber die Ak-
tivitdt des VWF. Diese Messung hat sich
etabliert, obwohl sie schwankende Er-
gebnisse liefern kann.
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Der ristocetininduzierte Plattchenag-
gregationstest (RIPA) misst die Fihig-
keit des VWF, an die Blutpldttchen zu
binden. Dieser Wert ist nur bei Typ 2B
erhoht, bei allen anderen VWS-Formen
normal. Er dient daher der Abgrenzung
des Typ 2B von allen anderen Typen.

Mit der Multimeranalyse lassen sich das
Vorhandensein und die GroRe der VWF-

Multimere (siehe Seite 13) bestimmen.
Insbesondere bei Typ 2 fehlen vor allem
die groflen und mittleren Multimere.
Bei Typ 3 fehlt der VWF ohnehin kom-
plett.

Die Aktivitit von Gerinnungsfaktoren
kann mit Spezialtests untersucht wer-
den. Wichtig beim von-Willebrand-
Syndrom ist die Bestimmung von Faktor
VIIL. Er ist bei den meisten Verlaufsfor-

Blutungszeit n-{ @ il n-{t n iRy
aPTT n-{ n(-1) n(-1) n n-4 t 38
FVII-Aktivitat n-0 n-4 n-4 n-4 41 1 4
VWEF: Ag 4 4 n-4 n n 14
VWEF: RCo 4 410 31039 n-0 n 10
RIPA n 3 +/- gesteigert n n fehlend
Multimer- n grofie mit-  groBe M. supra- n M. nicht
analyse telgrofe fehlend normale nachweis-
M. fehlend M. bar
Legende: © verlangert oder gesteigert 1t stark verlangert n = normal
4 erniedrigt 4 1 stark erniedrigt M. = Multimere
VWE: Ag VWE-Konzentration
RiPA ristocetininduzierte Aggregation
VWEF:RCo Funktion des VWF, Blutplattchen zu binden (Ristocetincofaktor)
VWF: Multi- Zusammensetzung der Untereinheiten aus denen das VWF-Molekiil
mere besteht (VWF-Multimere)
aPTT aktivierte Prothrombinzeit (Gerinnungstest)
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men reduziert, in besonders groRem
MafR bei Typ 2N und Typ 3.

Heute sind eine ganze Reihe genetischer
Defekte des VWF bekannt, die zu den
unterschiedlichen Typen fiihren. Dabei
kann jeder Typ von mehreren Gende-
fekten verursacht werden. Wdhrend
bei den Typen 1 und 3 auf der gesamten
Erbinformation Fehler gefunden wur-
den, gibt es fiir die Typ-2-VWS bestimm-
te Regionen in der Erbinformation, die
defekt sein kdnnen. Ist der Typ des von-
Willebrand-Syndroms bekannt, etwa
2A, kann man gezielt in diesem Gen-
bereich nach dem Gendefekt suchen.
Generell gilt: Je besser die klinischen
Symptome beschrieben sind, um so ein-
facher ist es, die Genmutation zu finden.
Bei Typ 1 und Typ 3 muss aber dennoch

Selten ist zum Zeitpunkt der Ge-
burt eine Blutgerinnungsstorung
bekannt. Manchmal deuten blaue
Flecken nach Impfungen, die in den
Muskel gespritzt wurden, daraufhin,
dass die Blutgerinnung gestort sein
kdnnte. Solche Impfhdmatome sind
ein wichtiger Hinweis auf eine Blut-
gerinnungsstérung, wie etwa ein
von-Willebrand-Syndrom oder eine
Hamophilie.
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oft die gesamte Erbinformation fiir den
VWEF durchforstet werden, um den Feh-
ler zu finden. Die Gendiagnostik kann
dann die Verdachtsdiagnose bestatigen.
Manchmal wird eine eindeutige Zuord-
nung dadurch erst moéglich.

Wird in Threr Familie ein von-Wille-
brand-Syndrom neu diagnostiziert,
sollten sich alle Familienmitglieder in
einem spezialisierten Zentrum umfas-
send untersuchen lassen. Dazu gehort,
wenn moglich, auch die Analyse des
Gendefekts. Sie ist allerdings sehr auf-
wadndig und kann bis zu einem Jahr dau-
ern.

Diagnose von-Willebrand-Syndrom:
kein Grund zur Panik

Frisch gebackene Eltern, von denen ein
Elternteil aus einer Familie mit einem
schweren von-Willebrand-Syndrom
stammt, sind mit dem Thema vertraut
und haben sich meist schon vor der Ge-
burt ihres Kindes intensiv mit der Prob-
lematik auseinandergesetzt. Sie kennen
die Gefahren, aber sie kennen auch die
inzwischen hervorragenden Maéglich-
keiten der Therapie. Wird dagegen bei
einem Kind ein schweres von-Wille-
brand-Syndrom ohne jegliche Vorzei-
chen festgestellt, ist das zundchst ein
Schock fiir die Eltern, aber auch fiir den
Rest der Familie. Dann hilft nur eines:
einen kiithlen Kopf zu bewahren. Das
Wichtigste ist zundchst umfassende In-
formation und Aufkldrung. Wenden Sie



Gerinnungsstoérung: nicht immer ein von-Willebrand-Syndrom

sich an ein auf Blutgerinnungsstérun-
gen spezialisiertes Behandlungszent-
rum und an eine Patientenorganisation.
Dann werden Sie schnell feststellen,
dass auch bei einem schwer verlaufen-
den von-Willebrand-Syndrom bei ent-
sprechender Betreuung inzwischen ein
normales Leben méglich ist, sowohl

Hamophilie: dhnlich und doch
ganz anders
Von-Willebrand-Syndrom und Hamo-
philie gehdren zu den vererbbaren Blut-
gerinnungsstorungen. Beide erhdhen
die Blutungsneigung, Diagnose und Be-
handlung sind dhnlich. Und doch liegt
der Unterschied nicht nur im Detail:

Das von-Willebrand-Syndrom ist zwar
die hdaufigste Blutgerinnungsstorung.
Weit bekannter ist allerdings die Ha-
mophilie, die als »Bluterkrankheit« vor
allem in Fiirstenhdusern Geschichte
schrieb. In Deutschland leben etwa
8000 bis 10000 Mdnner mit einer Ha-
mophilie, dagegen 800000 Menschen
mit einem von-Willebrand-Syndrom.
Allerdings, und das macht den Unter-
schied, entwickelt die Mehrzahl der
betroffenen Mdnner eine schwere Ha-
mophilie, wiahrend das von-Willebrand-
Syndrom nur bei einem geringen Teil
der Betroffenen in Erscheinung tritt. In

was die Lebensqualitdt als auch was die
Lebensdauer angeht. VWS-Patienten
werden sogar oft dlter, da die in der Be-
volkerung hdufigsten Todesursachen
wie Herzinfarkt und Schlaganfall selte-
ner auftreten. Mindestens ebenso wich-
tig: Lassen Sie sich die Freude an Ihrem
Baby nicht nehmen.

der Bundesrepublik Deutschland ist mit
etwa 250 Patienten mit schwerem VWS
mit niedrigen Laborwerten und ausge-
pragter Blutungsneigung zu rechnen.
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Bei der Himophilie besteht ein Mangel
an funktionsfihigem Gerinnungsfak-
tor. 85 Prozent der betroffenen Mdnner
fehlt der Gerinnungsfaktor VIII (Himo-
philie A), 15 Prozent der Gerinnungsfak-
tor IX (Hdmophilie B). Das bedeutet: Das
Gerinnungssystem und damit die plas-
matische Gerinnung ist gestort. Beim
von-Willebrand-Syndrom besteht dage-
gen ein Mangel an von-Willebrand-Fak-
tor, dessen Folge auch ein reduzierter
Faktor-VIII-Spiegel ist. Deshalb kénnen
sowohl die thrombozytdre als auch
plasmatische Gerinnung beeintrachtigt
sein. Die Variabilitdt ist hoher. Es wer-
den verschiedene Typen und Subtypen
unterschieden (siehe Seite 13).

Hamophilie ist nahezu ausschlieBlich
Mainnersache, wiahrend das von-Wille-
brand-Syndrom bei Mdnnern und Frau-
en gleichermaf3en auftritt. Grund dafiir
sind Unterschiede im Erbgang. Die Erb-
information fiir den Gerinnungsfaktor
VIII liegt auf dem Chromosom X, einem
Geschlechtschromosom. Da der Erb-
gang rezessiv ist (siehe Seite 18), kénnen
Frauen, die generell zwei X-Chromoso-
men besitzen, eine fehlerhafte Erbinfor-
mation durch eine gesunde ausgleichen.
Sie haben weniger Symptome, wenn sie
ein fehlerhaftes Gen haben, iibertra-
gen die Krankheit aber auf ihre Séhne.
Mdnner haben nur ein X-Chromosom
und deshalb bei einer fehlerhaften
Erbinformation keine Ausgleichsmog-
lichkeit. Sie erkranken und geben das
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defekte Gen an ihre Tochter weiter. Fiir
das von-Willebrand-Syndrom gibt es, je
nach Typ, verschiedene Erbgédnge (siehe
Seite 18). Da die Erbinformation fiir den
von-Willebrand-Faktor auf einem au-
tosomalen Chromosom sitzt und nicht
auf einem Geschlechtschromosom,
sind Mdnner und Frauen beim Erbgang
»gleichberechtigt.

Unterschiede gibt es auch bei der Ge-
rinnungsdiagnostik (siehe Seite 34): Bei
der Himophilie ist die Blutungszeit nor-
mal, die aPTT dagegen verldngert. Beim
von-Willebrand-Syndrom ist es meist
umgekehrt. Diese Tests sind aber fiir
eine Diagnose nicht ausreichend. Erst
Spezialtests geben Sicherheit.

Beide Blutgerinnungsstérungen erho-
hen die Blutungsneigung. Grofse Un-
terschiede gibt es allerdings im Blu-
tungsmuster, die auch fiir die Diagnose
hilfreich sind. Bei der Himophilie stehen
Gelenk- und Muskelblutungen an erster
Stelle. Sie fiihren, unbehandelt, bis hin
zur Invaliditit. Bei einem von-Wille-
brand-Syndrom kommt es vor allem
zu Schleimhautblutungen. Gelenk- und
Muskelblutungen sind selten und treten
nur bei schweren Verlaufsformen, etwa
dem Typ 3 oder einem ausgeprdgten
Typ 2, auf.

Entsprechend unterscheidet sich auch
die Therapie, wobei die Parallelen bei
der Himophilie A und dem schweren



Gerinnungsstoérung: nicht immer ein von-Willebrand-Syndrom

Willebrand-Syndrom grof8 sind. Grund-
sdtzlich wird auf die gleichen Medika-
mente zuriickgegriffen, allerdings in
einer anderen Rangfolge. Bei der Ha-
mophilie ist der Ersatz des fehlenden
Gerinnungsfaktors durch ein Faktor-
prdparat, entweder als Dauertherapie
oder als Bedarfstherapie (siehe Seite 50)
der Standard. Tranexamsdure oder Des-
mopressin werden eher zusdtzlich bei
kleineren Blutungen eingesetzt. Beim
von-Willebrand-Syndrom ist die Dauer-
therapie mit einem Faktorprdparat, das
Faktor VIII und von-Willebrand-Faktor
ersetzt, den eher seltenen schweren
Verldufen vorbehalten. Meist geniigen
Tranexamsdure und Desmopression bei
auftretenden Blutungen. Bei schweren
Blutungen wird das Faktorprdparat ge-
zielt eingesetzt. Insgesamt liegt der Fo-
kus bei Patienten mit von-Willebrand-
Syndrom vor allem auf einer gezielten
Vorbeugung von Blutungen, wenn ris-
kante Eingriffe anstehen, etwa vor einer
Operation. Dann kénnen in Abhdngig-
keit von der Operation und des Schwe-
regrads Desmopressin oder VWF/Fak-
tor-VIII-Konzentrat eingesetzt werden.

Selten kénnen ein von-Willebrand-Syn-
drom und eine Himophilie auch gleich-
zeitig auftreten.

Erworbene Hamophilie
Gerinnungsstérungen miissen nicht
zwingend vererbt werden. Man kann

Bei kleinen Jungen mit vielen Hama-
tomen muss nicht nur auf eine Ha-
mophilie A und B getestet werden.
Vor allem, wenn es in der Verwandt-
schaft bislang keine Hdmophilie gab.
Sie konnen auch an einem von-Wille-
brand-Syndrom leiden. Im Gegensatz
zu Hamophilen kann die Blutungszeit
deutlich verlangert sein. Mit einem
Spezialtest ldasst sich die richtige
Diagnose feststellen.

auch im Laufe seines Lebens an einer
Gerinnungsstérung erkranken. Bei der
Hemmkoérperhdmophilie entwickelt der
Organismus Antikdrper gegen seine ei-
genen Gerinnungsfaktoren und setzt
sie so schachmatt. Diese Hemmkorper
kénnen plotzlich gebildet werden und
sich gegen alle Gerinnungsfaktoren
und den von-Willebrand-Faktor rich-
ten. Am hdufigsten sind Hemmkérper
gegen Faktor VIII. Dann leiden die Pati-
enten unter dhnlichen Symptomen wie
Hamophilie-Patienten. Das Krankheits-
bild der erworbenen Hdmophilie, das
Madnner und Frauen betreffen kann, ist
duBerst selten. Pro Jahr erkranken in
Deutschland 80 bis 100 Menschen an
einer erworbenen Himophilie, Mdnner
und Frauen gleichermafen. Die Patien-
ten sind meist dlter mit einem Altersgip-
fel bei 65 Jahren. Bei knapp der Halfte
tritt die Krankheit spontan auf, bei den
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anderen kann die Krankheit, dhnlich
wie beim erworbenen von-Willebrand-
Syndrom, auf eine Grunderkrankung
zuriickgefiihrt werden. Auf der Liste der
moglichen Ursachen stehen: Autoim-
munerkrankungen, rheumatoide Arth-
ritis und Krebserkrankungen.

Antikorper, die die Gerinnungsfakto-
ren hemmen, konnen auch bei Himo-
philiepatienten auftreten (»Hemmkor-
perhdmophilie«). Sie entwickeln dann
Hemmkorper nicht gegen den eigenen,
sondern gegen den zugefiihrten Gerin-
nungsfaktor (siehe Seite 50).

Erworbenes
von-Willebrand-Syndrom

Das von-Willebrand-Syndrom ist in den
meisten Fdllen angeboren. Es gibt aber
auch das erworbene von-Willebrand-
Syndrom. In diesen Fillen kommt es
entweder ohne ersichtlichen Grund,
hdufiger im Zusammenhang mit ande-
ren Erkrankungen zu einem Mangel an
von-Willebrand-Faktor. In aller Regel
werden ausreichende Mengen an von-
Willebrand-Faktor produziert und ins
Blut abgegeben. Dort wird der Faktor
aber iiber verschiedene Mechanismen
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geschddigt. Autoantikérper kénnen ihn
blockieren, er kann verstdarkt abgebaut
werden oder, bei einer Arteriosklero-
se, einen Verlust an funktionsfihigen
Multimeren erleiden. Blutkrebserkran-
kungen, aber auch Herzerkrankungen,
immunologische Erkrankungen wie ein
Lupus erythematodes oder Medikamen-
te wurden als mogliche Ursachen fiir ein
erworbenes  von-Willebrand-Syndrom
beschrieben. Wird die Grunderkrankung
geheilt, normalisieren sich auch die
VWF-Konzentrationen wieder. Gentech-
nisch ist eine Unterscheidung zwischen
angeborenem und erworbenem von-
Willebrand-Syndorm in manchen Fillen
moglich.

Treten plotzlich schwere Blutungen
ohne ersichtlichen Grund auf, die auf
eine erworbene Blutgerinnungsstérung
hinweisen, muss anhand der Gerin-
nungsdiagnostik zundchst die Ursache
gefunden werden. Dann ist eine gezielte
Therapie méglich. Ein Teil der Blutun-
gen beim erworbenen von-Willebrand-
Syndrom kann mit Desmopressin (siehe
Seite 43) wirksam behandelt werden.
Ein GroRteil spricht auf die Substitution
mit einem VWEF-haltigen Faktor-VIII-
Konzentrat (siehe Seite 43) an.






Noch gibt es keine Méoglichkeit, das
von-Willebrand-Syndrom zu heilen.
Aber es gibt wirksame Behandlungs-
moglichkeiten, mit denen sich die Ge-
rinnungsstérung beherrschen ldsst. Die
Kunst besteht darin, fiir jeden Patienten
eine »malgeschneiderte« Therapie zu
finden. Die Behandlung orientiert sich
dabei am Schweregrad der Blutung, am
Typ des von-Willebrand-Syndroms, an
der Blutungsart und an der individuel-
len Lebenssituation.

Patienten mit einem leichten von-Wil-
lebrand-Syndrom benétigen keine re-
gelmdRige Therapie. Bei ihnen steht die
schnelle Behandlung akuter Blutungen
und die gezielte Vorbeugung in planba-
ren Risikosituationen im Vordergrund,
etwa einer Operation, einer Entbindung
(siehe Seite 63) oder wenn ein Zahn ge-
zogen werden muss. Komplikationen
von vornherein zu verhindern, ist die
Devise.

Bei Patienten mit schwerem von-Wil-
lebrand-Syndrom miissen dagegen alle
Vorkehrungen getroffen werden, um
lebensbedrohliche Hirnblutungen, aber
auch Gelenk- und Muskelblutungen zu
verhindern und damit dem Weg in die
Invaliditdt vorzubeugen.

Durch das breite Spektrum der zur Ver-
figung stehenden MaBnahmen ist in-
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zwischen eine individuelle Behandlung
moglich. Und selbst bei schwersten Ver-
laufsformen kdnnen die Patienten heute
ein anndhernd normales Leben fiihren.

Typ 1: DDAVP, VWF/F-VIII-Konzen-
trat

Typ 2A: VWF/F-VIlI-Konzentrat

Typ 2B: kein DDAVP!

Typ 2N: DDAVP in vielen Féllen
unwirksam, besser VWF/
F-VIII-Konzentrat

Typ3: VWEF/F-Vlll-Konzentrat,

DDAVP unwirksam

Tranexamsdure und Fibrinkleber kdn-
nen bei allen Typen ergdnzend einge-
setzt werden.

Voraussetzung ist eine friihzeitige Di-
agnose und die intensive Betreuung
der betroffenen Familien in einem auf
Blutgerinnungsstérungen spezialisierten
Behandlungszentrum oder bei einem ha-
mostaseologischen Experten. Die Betreu-
ung und Behandlung von Patienten mit
einem von-Willebrand-Syndrom gehort
zwingend in die Hand erfahrener Arz-
te. Da die iiberwiegende Mehrzahl der
Arzte keine Erfahrungen mit dem von-
Willebrand-Syndrom hat, ist ausschlief3-



lich in Himophiliezentren eine optimale
Versorgung moglich. Das bedeutet auch,
dass andere medizinische Eingriffe, die
nicht in direktem Zusammenhang mit
dem von-Willebrand-Syndrom stehen,
nur nach Riicksprache mit dem Zentrum
durchgefiihrt werden sollten. Das gilt
beispielsweise auch fiir Zahnbehandlun-
gen. Auch wenn sie einen weiten Weg in
Kauf nehmen miissen, ist die Behandlung
in einem spezialisierten Zentrum wich-
tig, zumal die Termine seltener werden,
wenn die Diagnose endgiiltig gekldrt

Fiir die individuelle Therapie des von-
Willebrand-Syndroms werden im We-
sentlichen vier Medikamente einge-
setzt:
Desmopressin setzt VWF aus den
Zellen der GefdBwand frei und erh6ht
die Blutspiegel von VWF und Gerin-
nungsfaktor VIII (siehe Seite 12)
Tranexamsdure verhindert das allzu
schnelle Auflésen von Blutgerinn-

Desmopressin,  abgekiirzt =~ DDAVP
(1-Desamino-8-D-Arginin-Vasopres-
sin), kann die im Koérper vorhandenen,
gespeicherten Reserven an von-Wille-
brand-Faktor freisetzen. Die VWEF- und
Faktor-VIII-Konzentrationen im Blut

Desmopressin: mobilisiert VWF-Speicher

und die BehandlungsmafBnahmen auf
den Weg gebracht sind. Langfristig kann
es ausreichen, einmal im Jahr zur Unter-
suchung zu kommen. Dennoch wichtig:
der regelmdRige Kontakt. Denn in »lh-
rem« Zentrum kénnen sie immer anru-
fen, wenn Sie Fragen haben. Das bringt
Ihnen und Threr Familie Sicherheit. Da
die Entfernung zum ndchsten Zentrum
oft grof ist, sollten unbedingt auch der
Kinderarzt oder der Hausarzt vor Ort
einen engen Kontakt zum Behandlungs-
zentrum pflegen.

seln und begiinstigt den dauerhaften
Wundverschluss (siehe Seite 45)
Fibrinkleber verschlief3t kleine Wun-
den

VWEF/Faktor-VIII-Konzentrate erset-
zen fehlenden intakten von-Wille-
brand-Faktor sowie den Gerinnungs-
faktor VIII

steigen schnell um das Drei- bis Vierfa-
che an. Die Blutungszeit verkiirzt sich.
Die hochsten Faktorspiegel werden in
den ersten Stunden erreicht. Innerhalb
der folgenden vier bis acht Stunden ge-
hen sie allmdhlich wieder zuriick. Ge-
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Physiotherapie beschleunigt bei aku-
ten Blutungen die Wiederaufnahme des
Blutes aus den Gelenken und Muskeln
in den Blutstrom. Und sie beugt weiter-
gehenden Folgeschdden von Blutungen
vor. Wer unter einem von-Willebrand-
Syndrom mit Gelenk- und Muskelblutun-
gen leidet, sollte auf regelméaBige Kran-
kengymnastik nicht verzichten. Auch bei
schweren Hauthdmatomen, die Schmer-
zen verursachen, kann Physiotherapie
helfen. Nach einer Blutung, wie in der
Gelenkkapsel oder unter der Haut, kann
die Physiotherapie Schonhaltungen und
Fehlstellungen vorbeugen und weiter-
gehende Komplikationen verhindern.

eignet ist Desmopressin vor allem bei
Patienten mit leichtem von-Willebrand-
Syndrom vom Typ 1 zur Behandlung
kleinerer akuter Blutungen, zur Prophy-
laxe vor kleineren medizinischen Ein-
griffen, etwa einer Zahnextraktion oder
einer kleineren Operation.

Wenn Desmopressin fiir die Therapie
genutzt werden soll, muss auf jeden Fall
ein DDAVP-Vortest zur Uberpriifung
der Wirksamkeit durchgefiihrt werden,
denn Desmopressin ist bei etwa 20 Pro-
zent der Patienten nicht wirksam. Bei
den Typen 2A, 2M und 2N kann eben-
falls ein Versuch mit Desmopressin
durchgefiihrt werden. Wie gut es bei
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Auch gegen fortschreitenden Muskel-
schwund, Abnahme der Muskelkraft und
Verkiirzung von Muskeln, Sehnen und
Bandern ldsst sich mit regelmafiigen
krankengymnastischen Ubungen vor-
beugen. Gelenke und Muskeln werden
gelockert, verkrampfte Gelenke gedehnt
und die Muskeln gekraftigt. Nehmen Sie
deshalb friih Kontakt mit einem Physio-
therapeuten auf, der moglichst Erfah-
rung in der Betreuung von Patienten mit
angeborenen Blutgerinnungsstérungen
mitbringt. Um Gelenke und Muskeln zu
starken, ist auch regelmaBiger Sport
wichtig. Viele Sportarten sind geeignet
(siehe Seite 85).

einzelnen Patienten wirkt, ist sehr un-
terschiedlich. Bei Typ 3 muss erst gar
kein Versuch unternommen werden. Da
(nahezu) kein von-Willebrand-Faktor
produziert wird, sind auch mdgliche
Speicher leer. Desmopressin ist beim
von-Willebrand-Syndrom Typ 3 deshalb
unwirksam.

Desmopressin kann, wie der Gerin-
nungsfaktor, iiber die Vene gegeben
werden. Besonders komfortabel aber ist
die Anwendung als Nasenspray, die vor
allem bei Blutungen im Nasen-Rachen-
Raum genutzt wird. Fiir die nasale An-
wendung ist nur Octostim®-Nasenspray
geeignet, nicht Minirin®-Nasenspray!



Das Problem: Wird Desmopressin hdu-
fig oder {iber einen ldngeren Zeitraum
von etwa zwei bis drei Tagen und mehr
eingesetzt, ldsst die Wirkung allmdhlich
nach, da die VWF-Speicher im Koérper
leer sind. Die notwendigen Konzent-
rationen im Blut werden auf die Dauer
nicht mehr erreicht. Es ist aber auch
moglich, dass die durch Desmopressin
freigesetzte VWF-Menge generell fiir die
Blutstillung nicht ausreicht. Dann ist in
Blutungssituationen auch bei diesen Pa-
tienten ein Faktorprdparat notwendig.

Vorsicht bei Senioren und
Junioren

Desmopressin kann die Gefille zu-
sammenziehen, greift aber auch in den
Wasserhaushalt ein und senkt die Was-
serausscheidung. Wer das sechzigste
Lebensjahr iiberschritten hat, ist des-
halb nicht unbedingt ein Kandidat fiir
Desmopressin, vor allem, wenn er unter
Migrdne, Bluthochdruck oder anderen
Herz-Kreislauf-Erkrankungen leidet. Sie

Tranexamsdure ist ein Hemmstoff der
Fibrinolyse. Er verhindert, dass einmal
gebildetes Fibrin wieder aufgeldst wird
und begiinstigt so den dauerhaften
Wundverschluss. Wunden, die einmal
verschlossen sind, brechen nicht mehr
so leicht auf. Der Umgang mit dem Me-

Alternativ oder erganzend: Tranexamsdure

Bei einem von-Willebrand-Syndrom
vom Typ 2B wird defekter von-Wille-
brand-Faktor gebildet, der stadrker an
Blutpldttchen bindet und die Zahl der
Blutpldttchen senkt. Die Blutung ver-
starkt sich. Desmopressin kann bei
diesen Patienten die Freisetzung die-
ses defekten von-Willebrand-Faktors
verstdrken und erhoht damit die Blu-
tungsneigung. Beim von-Willebrand-
Syndrom vom Typ 2B darf Desmopres-
sin deshalb nicht gegeben werden.

konnten sich verschlechtern. Vorsicht
geboten ist zudem bei Patienten mit
Asthma. Auch bei Kindern bis zum vier-
ten Lebensjahr darf Desmopressin nicht
verwendet werden, da das Risiko von
Krampfanfdllen durch Stérungen im
Elektrolythaushalt besteht. Grundsatz-
lich sollten Patienten wdhrend einer
Desmopressinbehandlung nicht {iber-
madRig viel trinken.

dikament ist einfach: Tranexamsdure
gibt es in Ampullen, als Tablette und
Brausetablette. Moglich ist auch die Her-
stellung einer Mundspiillésung. Es kann
gespritzt werden, aber auch geschluckt
und auf Wunden getupft werden.
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Patienten mit einem von-Willebrand-
Syndrom, unabhdngig vom Schwere-
grad, sollten dieses Medikament des-
halb immer vorrdtig haben oder, besser
noch, mit sich fiithren. Besonders gut
geeignet ist Tranexamsdure bei Blutun-
gen der Schleimhdute in der Mundhdohle
und im Nasen-Rachen-Raum. Bei klei-
neren Blutungen kann Tranexamsdure
als einziges Medikament bereits ausrei-

chen und ein Faktorpraparat tiberfliissig
machen. Bei schwereren Blutungen der
Schleimhdute ist es sinnvoll, das gerin-
nungsfordernde Mittel zusatzlich zum
Faktorprdparat zu verwenden.

Vorsicht geboten ist mit Tranexamsdu-
re bei Nierenblutungen und Blutungen
der oberen Harnwege, also immer dann,
wenn Blut im Urin ist.

Substitutionstherapie mit Faktorpraparaten

Die Substitution von von-Willebrand-
Faktor und Faktor VIII als Faktorersatz-
prdparat ist inzwischen Standard in der
Behandlung und Vorbeugung des schwe-
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ren von-Willebrand-Syndroms Typ 3.
Auchdie meisten Typ-2-Patienten lassen
sich nur mit der Substitution mit dem
Faktorprdparat erfolgreich behandeln.



Das gilt vor allem bei schweren Formen
des VWS Typ 2N, vielen Patienten mit
Typ 2A und die meisten Patienten mit
einem Typ 2B. Aber auch ein schwer
ausgeprdgtes von-Willebrand-Syndrom
vom Typ 1 kann eine Faktorsubstituti-
on notwendig machen. Das Spritzen des
Faktorkonzentrats wird anfangs vom
Arzt {ibernommen. Schon friih aber ler-
nen die Patienten oder deren Eltern, den
Faktor selbst zu injizieren (siehe Heim-
selbstbehandlung Seite 68).

Bei leichteren Verldufen wird die Sub-
stitutionstherapie zur Vorbeugung von
Komplikationen vor groReren chirur-
gischen Eingriffen genutzt, wenn Des-
mopressin nicht ausreichend wirkt. Die
Entwicklung wirksamer, gut vertragli-
cher, sicherer und einfach handhabba-
rer Faktorprdparate hat neben einem
besseren Verstindnis der Erkrankung
dazu beigetragen, dass sich die Lebens-
qualitdt auch bei Patienten mit schwe-
rem von-Willebrand-Syndrom maf3-
geblich verbessert hat. Doch bis dahin
war es ein langer Weg. Die Geschichte
der Faktorprdparate fiir die von-Wille-
brand-Behandlung ist zunichst eine
Geschichte der Entwicklung von Faktor-
VIII-Konzentraten.

Blick in die Geschichte:

eine spannende Entwicklung

Noch vor 200 Jahren gab es fiir »Bluter«
keine Therapie. Innere Blutungen liefSen

Substitutionstherapie mit Faktorpraparaten

sich ohnehin nicht erkennen, duf3ere
Wunden wurden mit einem Verband
moglichst fest verschlossen. Man hoffte
das Beste. 1840 fanden dann erste Ver-
suche mit der Transfusion von Vollblut
statt. Mit wenig Erfolg. Denn die Kon-
zentration der dringend notwendigen
Gerinnungsfaktoren im Blut war viel
zu gering. Mangels wirksamer Therapie
war die Lebenserwartung der Patienten
zur damaligen Zeit entsprechend nied-
rig. Von 52 Blutern starben 49 bis zum
20.Lebensjahr, nur zehn Patienten wur-
den dlter als zehn Jahre, war 1849 in der
Zeitschrift des Deutschen Chirurgen-
Vereins zu lesen. Auch als Erik A. von
Willebrand 1926 zum ersten Mal das
von-Willebrand-Syndrom als »heredita-
re Pseudohdmophilie« beschrieb, stan-
den fiir die Therapie nur Bluttransfusi-
onen zur Verfiigung. In den 40er Jahren
des letzten Jahrhunderts wurde den Pa-
tienten dann erstmals Blutplasma gege-
ben. Zundchst aus einer Notlage heraus:
Ein Arzt aus der Schweiz wollte einem
Patienten Blut iibertragen, das dessen
Vater gespendet hatte. Doch der Patient
entwickelte eine Abwehrreaktion gegen
die roten Blutkdrperchen. Kurzerhand
trennte der Arzt die Blutkorperchen ab
und versorgte den Patienten mit dem
restlichen Plasma. Mit Erfolg. Der Ersatz
des fehlenden Gerinnungsfaktors durch
Blutplasma blieb lange Jahre die einzige
Maéglichkeit, Himophilie zu behandeln.
Dafiir mussten dem Patienten allerdings
grolRe Plasmamengen verabreicht wer-
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den, da die Konzentration an Faktor im
Plasma niedrig ist. Eine Behandlung war
ausschlieBlich im Krankenhaus méglich.

Den entscheidenden Schritt zur Ent-
wicklung moderner Faktorprédparate tat
eine amerikanische Wissenschaftlerin
Anfang der sechziger Jahre. Dr. Judith
Pool stellte fest, dass beim langsamen
Auftauen von Blutplasma ein festes Sub-
stanzgemisch {ibrig bleibt. Dieses 1964
entdeckte »Kryoprazipitat« war der Vor-
ldufer der heutigen Substitutionsprapa-
rate. In diesen Kryoprdzipitaten befan-
den sich nicht nur Gerinnungsfaktoren
wie der Faktor VIII, sondern auch der
von-Willebrand-Faktor. Weitere inten-
sive Forschungsarbeiten ermoglichten
es schliefSlich, durch ausgekliigelte Rei-
nigungsschritte immer konzentrierte-
re Faktorpdprarate zu gewinnen. Das
brachte schlieRlich den Durchbruch in
der Behandlung. 1966 wurde das erste
Faktorprdparat fiir die Behandlung der
Hamophilie A zugelassen und gelangte
in den Handel. Mit Beginn der achtziger
Jahre stand ein sogenanntes intermedi-
dr gereinigtes Faktorprdparat zur Verfii-
gung. Dabei handelte es sich um ein Fak-
tor-VIII-Prdparat mittlerer Reinheit, das
neben dem Gerinnungsfaktor VIII auch
von-Willebrand-Faktor enthielt. Diese
Prdparate konnten fiir die Behandlung
der Himophilie A sowie fiir die Behand-
lung des von-Willebrand-Syndroms ein-
gesetzt werden. Dies bedeutete jedoch
nicht das Ende der Entwicklung, denn
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auch diese Prdparate enthielten noch
immer schlecht vertrdgliche Fremdei-
weifde und waren mit einem gewissen
Risiko fiir die Ubertragung gefihrlicher
Viren, etwa des HI-Virus, behaftet. In
den nichsten Jahrzehnten gelang dann
die Produktion von hochreinen Faktor
VIII- und Faktor-IX-Prdparaten zur Be-
handlung der Himophilie A oder B, die
aus Blutplasma gewonnen oder gen-
technologisch hergestellt werden. Sie
eignen sich nicht fiir die Behandlung
des von-Willebrand-Syndroms, da sie
keinen von-Willebrand-Faktor (mehr)
erhalten. Fiir die Behandlung des von-
Willebrand-Syndroms werden noch im-
mer sogenannte intermedidre Faktor-
konzentrate eingesetzt. Es stehen in-
zwischen aber auch speziell fiir die
Behandlung des von-Willebrand-Syn-
drom entwickelte, hochgereinigte von-
Willebrand-Faktor/Faktor-VIII-Komple-
xe (VWEF/FVIII-Konzentrat) zur Verfii-
gung, die eine hohe Vertraglichkeit und
Sicherheit besitzen.

Herstellung von Faktorprdparaten
Faktorprdparate zur Behandlung des
von-Willebrand-Syndroms werden aus
Blutplasma gewonnen.

Faktorprédparate aus Blutplasma

Blut besteht aus Blutzellen, zu denen
die roten und weiRRen Blutkérperchen
und die Blutpldttchen gehoéren, und aus
Blutplasma. Im Blutplasma sind viele



Substanzen gel6st, unter anderem die
fiir die Gerinnung notwendigen Gerin-
nungsfaktoren. Fiir die Herstellung von
Faktorprdparaten aus Blutplasma wird
das Blut vieler Blutspender gesammelt
und daraus das Blutplasma abgetrennt.
Fiir 50 ml Blutplasma benétigt man etwa
100 ml Frischblut. Aus dem Plasmapool
wird dann mit aufwédndigen, moderns-
ten Verfahren der Gerinnungsfaktor
isoliert und hoch aufgereinigt. Um 1000
Einheiten Faktor VIII zu gewinnen, wer-
den 5 Liter Blutplasma bendtigt. Und
damit etwa 10 Liter Blut von etwa zwolf
bis zwanzig Blutspendern. Der isolierte
Gerinnungsfaktor, ein Eiweif3, wird ge-
friergetrocknet und so haltbar gemacht.
Er liegt jetzt als Pulver vor, das vor dem
Spritzen geldst wird.

Die Konzentration des Gerinnungs-
faktors in einem Prdparat wird in
Einheiten angegeben. 1 Einheit ist die
Menge, die bei Gesunden in 1 Milli-
liter Blutplasma enthalten ist. Dies
entspricht 100 Prozent.

Bei allen Medikamenten, die aus Blut-
plasma hergestellt werden, besteht
immer ein gewisses Risiko, dass Viren,
mit denen ein Blutspender infiziert war,
in das Medikament gelangen. Bei der
Produktion dieser Medikamente muss
deshalb sichergestellt werden, dass sie

Substitutionstherapie mit Faktorpraparaten

keine krankmachenden Viren enthalten
wie beispielsweise Hepatitis-B- oder
C-Viren, die eine Leberentziindung ver-
ursachen konnen, oder HI-Viren, die
Ausloser von AIDS. Deshalb werden die
Blutspender, aus deren Blut das Plas-
ma hergestellt und der Faktor isoliert
wird, sehr sorgfidltig ausgewdhlt. Auch
wird jede Spende auf Hepatitis-A- und
B-Viren, auf HI-Viren, Parvoviren und
Erreger der Syphilis mit zuverldssigen
Methoden getestet, bevor sie in den
Produktionsprozess gelangt. Zusdtzlich
werden vor und wahrend des gesamten
Produktionsprozesses wirksame Ver-
fahren eingesetzt, die Viren sicher ab-
toten oder entfernen. Dazu gehort der
Einsatz von starker Hitze, chemischen
Mitteln und die Nanofiltration, bei der
auch die allerkleinsten Virusteilchen
aus dem Plasma entfernt werden kon-
nen. Sobald ein neues Virus entdeckt
wird, das ein Risiko fiir den Patienten
bedeuten kénnte, muss gezeigt werden,
dass die eingesetzten Virusinaktivie-
rungsverfahren auch diesen Erreger ab-
toten. Diese hohen Sicherheitsstandards
machen Faktorprdparate aus Blutplas-
ma inzwischen zu sehr sicheren Medi-
kamenten.

Fiir die Therapie des von-Willebrand-

Syndroms sind nur zwei Plasmaprdpa-

rate in Deutschland zugelassen:

1. Faktor-VIII-Konzentrate  mittlerer
Reinheit enthalten neben Faktor VIII
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von-Willebrand-Faktor auch noch
andere Plasmabestandteile, die un-
ter Umstdnden die Vertrdglichkeit
einschranken kénnen.

2. Hochreiner Faktor-VIII/VWF-Kom-
plex: Von-Willebrand-Faktor und

Faktor VIII werden gezielt angerei-
chert, plasmatische Begleitproteine
weitgehend entfernt. Dadurch ver-
bessert sich die Vertraglichkeit.

Fiir die Therapie des VWS zugelassene VWF/FVIII-Konzentrate:

Virusinakti-
vierung

Wilate® Octa- Hoch Solvent/
pharma Detergent +
Trockener-
hitzung
100°C
2 Stunden
Hae- CSL Inter- Pasteuri- 36
mate®  Behring medidr sierung

Gentechnisch hergestellte (rekombi-
nante) Gerinnungsfaktoren

Die beste Option fiir die Substitutions-
therapie beim von-Willebrand-Syndrom
ist derzeit der aus Plasma gewonne-
ne hochkonzentrierte VWF/Faktor-VIII-
Komplex. Im Gegensatz zu anderen Ge-
rinnungsfaktoren ist zur Zeit noch kein
gentechnologisch hergestellter von-Wil-
lebrand-Faktor zugelassen. Ob und wann
entsprechende Prdparate verfiigbar sein
werden, muss die Zukunft zeigen.
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Haltbar-
keit (Mo-
nate)

Verhalt-
nis FVIII
zu VWF

DETICIR
chung

Lage-
rung

2-8°C 4501Ein  08.02. 1:1
biszu2 s5ml 2005
Monate 9oolEin
<= 10ml
25°C
<= 250lEin  07.06. 1:2,5
25°C sml 1982

500 |E in

10ml

1000 IE

in 15ml

Individuelle Entscheidung: Dauer-
prophylaxe oder Bedarfstherapie

Die Substitutionstherapie mit einem
VWEF/Faktor-VIII-Komplex ist die Be-
handlung der Wahl bei schweren Ver-
ldufen des von-Willebrand-Syndroms,
die sich mit den anderen Medikamen-
ten nicht zufriedenstellend behandeln
lassen. Sie kann als Dauerprophylaxe
oder als Bedarfstherapie durchgefiihrt
werden. Was fiir den einzelnen Patien-
ten das Beste ist, muss sehr individuell



Entscheidend fiir die Wirksamkeit eines
Faktor-Praparats zur Behandlung des
von-Willebrand-Syndroms ist ein aus-
reichender Anteil an funktionell aktivem
von-Willebrand-Faktor. Giinstig ist es

entschieden werden und kann sich im
Lauf der Zeit durchaus andern.

Dauerprophylaxe: Schutz rund

um die Uhr

Bei der Dauerprophylaxe wird in regel-
madRigen Abstdnden Faktor gespritzt,
unabhdngig davon, ob eine akute Blu-
tung oder das Risiko fiir eine Blutung
vorliegt. So ldsst sich die Gefahr von
Blutungen deutlich senken. Derzeit wird
in mehreren Studien der Stellenwert der
Dauerprophylaxe beim von-Willebrand-
Syndrom untersucht.

Als sinnvoll gilt die Dauerprophylaxe
schon jetzt vor allem bei Patienten, die
hdufig unter Blutungen leiden. Wich-
tig ist sie besonders bei Patienten mit
einem von-Willebrand-Syndrom vom
Typ 3, bei denen auch Gelenkblutungen
auftreten. Die regelmafige Substitution
des Faktorkonzentrats kann die gefdhr-
lichen Blutungen ins Gelenk verhin-
dern und damit auch die gefiirchteten
Folgeschdden (siehe Seite 27). AufRer-
dem werden mit der Dauerprophylaxe
auch Blutungen verhindert, die nicht

Substitutionstherapie mit Faktorpraparaten

zudem, wenn von-Willebrand-Faktor
und Faktor VIl in einem physiologischen
1:1 Verhdltnis vorliegen, sprich in der
Konstellation, wie sie im gesunden Or-
ganismus vorhanden sind.

erkannt und deshalb bei einer Bedarfs-
therapie auch nicht behandelt werden.
Insgesamt sinkt mit der Dauerprophy-
laxe die Gefahr von Blutungen, die le-
bensgefdhrlich sind oder langfristig
schwerwiegende Folgeschdden mit sich
bringen, deutlich. Das bedeutet fiir Sie
als Patient und Ihre Familien auch we-
niger Krankenhausaufenthalte, weniger
Angste und bessere Chancen auf ein
normales Familienleben. Bei Kindern
wird eine Dauerbehandlung nach der
ersten Gelenkblutung begonnen oder
wenn andere Blutungen hdufig auftre-
ten. Der Startschuss fallt meist zwischen
dem ersten und zweiten Lebensjahr.
Die Prophylaxe kann mit einer einmal
wochentlichen Injektion beginnen und
steigert sich dann, eventuell sogar bis
auf die dreimalige Gabe pro Woche.
Das gilt jedoch nicht generell. Vielmehr
miissen die Abstiande zwischen den ein-
zelnen Gaben fiir jeden Patienten indi-
viduell festgelegt werden.

Die regelmdRSige Gabe von Faktorkon-

zentraten in Form einer Dauerprophy-
laxe wird beim schweren von-Wille-
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brand-Syndrom meist bis zum Ende des
Wachstums durchgefiihrt. Im Erwach-
senenalter ist die regelmdifRige Gabe
auch bei chronischen Magen-Darm-Blu-
tungen moglich. Bei Alteren ist sie dage-
gen nicht mehr regelmdRig erforderlich.
Eine voriibergehende Dauerprophylaxe
kann allerdings in Lebenssituationen,
in denen das Blutungsrisiko erhoht ist,
durchaus erneut sinnvoll sein. Namlich
bei immer wiederkehrenden Blutun-
gen, die nicht reparable Schdden ver-
ursachen,
bei besonderer koérperlicher und psy-
chischer Belastung, etwa bei Begleit-
erkrankungen oder Stress,
wadhrend Rehabilitationsmafnah-
men oder
nach einer Hirnblutung oder anderen
bedrohlichen Blutungen.

Die Dauerprophylaxe kann unter Um-
stinden wieder abgesetzt werden,
wenn iiber mehrere Wochen bis Monate
keine Blutungen mehr aufgetreten sind
bzw. wenn der Patienten keinen aufSer-
ordentlichen Belastungen mehr ausge-
setzt ist.

Auch bei schwerem Verlauf eines von-
Willebrand-Syndroms vom Typ 1 oder
Typ 2 kénnen Sie als Patient von einer
moglicherweise auch nur voriiberge-
henden Prophylaxe profitieren. Denn
schwere Schleimhautblutungen lassen
sich so vermeiden.
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Die Dauerprophylaxe ist allerdings kein
Freibrief dafiir, unachtsam zu werden
und die Krankheit quasi zu vergessen.
Sie senkt zwar die Gefahr von Blutungen
drastisch, aber nicht auf »null«. Ein Rest-
risiko bleibt. VorsichtsmaBnahmen etwa
beim Sport sind deshalb nach wie vor
notwendig (siehe Seite 87). Kommt es
zu Blutungen, obwohl regelmafSig Fak-
tor gespritzt wird, muss eine zusdtzliche
Dosis gegeben werden. Bei einer Dauer-
prophylaxe sollte der Gerinnungsfaktor
deshalb immer mit im Gepadck sein!

Bedarfstherapie: nur spritzen, wenn

es blutet

Bei den meisten Patienten mit einem
von-Willebrand-Syndrom vom Typ 2
oder 1 ist eine bedarfsorientierte The-
rapie ausreichend. Das bedeutet: Thnen
wird nur dann Faktor gespritzt, wenn
eine anders nicht zu stillende grofSe
Blutung auftritt oder vor medizinischen
Eingriffen,wieZahnbehandlungen, Ope-

Gerade bei einer Bedarfstherapie ist
es wichtig, dass der Faktor im Ernst-
fall so schnell wie méglich gespritzt
wird. Er sollte deshalb immer mitge-
fihrt werden, besonders wenn Sie
einen groBeren Ausflug planen. Das
gilt Ubrigens auch bei einer Dauer-
therapie. Denn auch dann kénnen un-
erwartet Blutungen auftreten.



rationen oder auch nach einer Entbin-
dung. Diese Form der Behandlung wird
auch als »On-demand-Therapie« be-
zeichnet. Ob eine weitere Faktorgabe
notwendig ist, iiber welchen Zeitraum
und in welchen Dosen, muss im Einzel-
fall mit dem Behandlungszentrum ge-
klart werden. Behandelt wird meist, bis
alle Beschwerden, die durch die Blutung
verursacht wurden, vollstindig abge-
klungen sind.

Wenn Sie eine Bedarfstherapie durch-
fiihren, sollten Sie darauf achten, dass
Sie sich den Faktor so frith wie méglich
spritzen. Wenn Sie zdgern, verlieren Sie
kostbare Zeit. Verabreichen Sie sich den
Faktor dagegen sofort, wird die Blutung
schnell zum Stillstand gebracht und
schwerwiegende Folgeschdden verhin-
dert.

Allergische Reaktion?
Frithwarnzeichen beachten!
Faktorprdparate werden meist gut ver-
tragen. Selten treten Fieber oder Kopf-
schmerzen oder auch eine allergische
Reaktion auf. Doch wenn sie auftreten,
sollten Sie gewappnet sein. Die ersten
Hinweise darauf lassen sich oft schon
erkennen, wahrend der Faktor gespritzt
wird. Solche Frithwarnzeichen sind
rote Flecken, Brustenge, Benommenheit,
Ubelkeit und ein Abfall des Blutdrucks,
der sich in einem leichten Schwindel-
gefiihl duBern kann. Wenn Sie diese
Symptome wahrnehmen, sollten Sie die

Substitutionstherapie mit Faktorpraparaten

Sehr selten entwickeln Patienten An-
tikorper gegen den von-Willebrand-
Faktor. Dann besteht die Gefahr einer
schweren Nierenschadigung.

Injektion abbrechen und Ihren Arzt in-
formieren.

Schmerzen bekdmpfen

Schmerzen kénnen vor allem bei Patien-
ten mit schweren Verlaufsformen auf-
treten, bei denen es zu Gelenkblutungen
oder Muskelblutungen kommt. Schon
Babys und Kleinkinder leiden darunter.
Bei dlteren Patienten treten die Schmer-
zen als eine Folge fritherer Gelenkblu-
tungen auf. Die Schmerzbehandlung ist
deshalb fiir junge und alte Patienten
mit schwerem von-Willebrand-Syn-
drom ein wichtiges Thema. Besonders
kompliziert wird sie, weil viele Medika-
mente, die Schmerz wirksam bekdmp-
fen, auch die Blutgerinnung verzégern
und das Risiko von Blutungen erhéhen.
Sie zeigen also eine gegenteilige Wir-
kung wie der Gerinnungsfaktor. Promi-
nentestes Beispiel ist die Acetylsalicyl-
sdure (ASS). Sie ist nicht nur in Aspirin®
und den zahlreichen als ASS-deklarier-
ten Prdparaten zu finden. Auch viele
frei verkdufliche Kombinationsprdpara-
te,die als Schmerzmittel im Handel sind,
enthalten unter anderem ASS. Sie diir-
fen bei einem von-Willebrand-Syndrom
nicht eingesetzt werden. Bei Kleinkin-
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dern verbietet sich ASS ohnehin, da das
Schmerzmittel in diesem Lebensalter
eine andere schwere Erkrankung, das
Reye-Syndrom, auslésen kann. Ob in
einem Medikament Acetylsalicylsdure
enthalten ist, konnen Sie auf dem Bei-
packzettel unter »Inhaltsstoffe« lesen.
Auch der Apotheker kann Ihnen hier
weiterhelfen, wenn Sie Fragen haben.

Geeignet bei Kleinkindern ist das
Schmerzmittel Paracetamol, das es
nicht nur als Tablette, sondern auch als
Saft und Zapfchen schon fiir die ganz
kleinen Patienten gibt.

Fiir Erwachsene bieten sich je nach In-
tensitdt der Schmerzen Metamizol oder
auch ein Opioid an. Das sollten Sie mit
Ihrem Arzt besprechen.

Eine Liste der Medikamente, die fiir Pa-
tienten mit von-Willebrand-Syndrom

Kommt es bei einem schweren von-
Willebrand-Syndrom zu Gelenk- oder
Muskelblutungen, kann selten auch eine
Operation notwendig sein, um die Fol-
gen zu beheben. Sie kann beispielsweise
X- und O-Beine und andere schwere
Fehlstellungen ausgleichen,
schwer zerstorte oder veranderte Ge-
lenkinnenhaut entfernen; sie gilt als
Hauptursache fiir Schmerzen, aber
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Typ 3? Suchen Sie sich einen
Orthopdden!

Da beim schweren von-Willebrand-
Syndrom &hnlich wie bei der Hdmo-
philie auch die Gelenke in Gefahr
sind, sollte ein Orthopdde in die Be-
treuung eingebunden werden, der
mit den anderen behandelnden Arz-
ten in Kontakt steht. Seine Aufgabe
ist es, die Gelenke regelmafig unter
die Lupe zu nehmen. Sind sie bereits
geschddigt, kann er die notwendigen
MaBnahmen treffen und bei Bedarf
auch Hilfsmittel verordnen, beispiels-
weise orthopddische Bandagen oder
Hiilsen und Schienen zur Stabilisie-
rung des geschddigten Gelenks.

geeignet sind beziehungsweise von de-
nen Sie besser die Finger lassen sollten,
finden Sie auf Seite 89.

auch fiir eine fortgesetzte Blutungs-
neigung und immer wiederkehrende
Blutungen in dasselbe Gelenk; mit
der Entfernung der Gelenkinnenhaut
werden weitere Blutungen verhin-
dert, die schwere Gelenkschddigung
aufgehalten,

schwer geschiddigte Gelenke erset-
zen, etwa durch Metall- oder Kunst-
stoffgelenke.



Akute Blutungen richtig behandeln

Bei allen chirurgischen Eingriffen muss
auf eine ausreichende Substitutionsbe-

handlung mit einem VWEF/F-VIII-Prédpa-
rat geachtet werden.

Akute Blutungen richtig behandeln

Blutungen treten sehr selten beim Arzt
oder im Krankenhaus auf. Meist sind
der Patient selbst beziehungsweise Sie
als Eltern gefordert, in einer akuten
Blutungssituation zu handeln. Deshalb
hier die wichtigsten Informationen zum
konkreten Vorgehen bei den wichtigs-
ten Blutungen. Entscheidend ist dabei
immer der Schweregrad der Blutungs-
symptomatik.

Bei Nasenbluten kann zundchst durch
Druck auf den Nasenfliigel fiir mindes-
tens zehn Minuten (Stoppuhr) versucht
werden, die Blutungen zu stoppen. Der
Patient sollte dabei aufrecht sitzen.
Mit Tamponaden ldsst sich die Blutung
ebenfalls einddmmen. Ein Eisbeutel auf
der Nase oder in den Nacken kann die
Blutstillung unterstiitzen. Ldsst sich die
Blutung nicht stillen, kénnen Sie Tran-
examsdure direkt auf die Blutungsstelle
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aufbringen. Aber Vorsicht bei allen Ma-
nipulationen an der Nase. Sie kdnnen
die Blutung auch verstdrken. Unstillbare
Blutungen werden mit Desmopressin-
Infusionen oder VWF/F-VIII-Konzentrat
behandelt.

Schleimhautverletzungen in  der
Mundhoéhle wie Biss-, Riss- und Schnitt-
verletzungen, Blutungen am Gaumen,
vor allem aber auch Mundboden- und
Zungengrundblutungen (Erstickungs-
gefahr!) miissen mit einem Faktorpra-
parat behandelt werden. Anders lassen
sich diese Blutungen zumindest bei
schweren Verlaufsformen kaum stop-
pen. Bei leichteren Blutungen kann Des-
mopressin versucht werden. Der Arzt
kann auch ein tranexamsdurehaltiges
Mundbad verschreiben. Selten kann Ge-
webekleber (Fibrinkleber) erforderlich
sein.

Kleine Hautverletzungen, wie Schiirf-,
Kratz- und Schnittwunden, lassen sich
meist durch die ibliche Wundversor-
gung mit einem Pflaster oder einem
Wundverband ausreichend behandeln.
Wichtig ist, dass die Blutung durch aus-
reichenden Druck auf die Wunde zum
Stillstand gebracht wird. 10 bis 15 Mi-
nuten sollte der Druck ausgeiibt wer-
den. Schauen Sie auf die Uhr! Denn die
Zeitspanne wird meist unterschétzt. Bei
Wunden, die nicht aufhoren zu bluten,
sollte der Arzt beziehungsweise das Ha-
mophiliezentrum herangezogen wer-
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den. Eventuell ist auch ein Faktorprdpa-
rat notwendig.

Hauthimatome (blaue Flecken) miissen
in aller Regel nicht behandelt werden.
Das Blut unter der Haut gelangt inner-
halb von Tagen auch ohne weiteres Zu-
tun wieder in den Blutstrom. Anders
ist es bei sehr groBen Himatomen, die
die Beweglichkeit einschranken und zu
schmerzhaften Hautspannungen fiihren
oder wenn das Nachbargewebe gescha-
digt wird. Dann kann mit einer Lymph-
drainage die Abwanderung des Bluts in
den Blutstrom beschleunigt werden.

Seltene Nierenblutungen miissen nicht
sofort mit Faktor behandelt werden, da
sie meist harmlos sind. Trinken Sie viel.
Hadlt die Blutung ldnger als 24 Stunden
an, sollten Sie, nach Riicksprache mit
dem Behandlungszentrum, mit VWE/F-
VIII-Konzentrat behandeln.

Bei Blutungen im Verdauungstrakt
(vschwarzer Stuhl«, »blutiges Erbre-
chen«) sollten Sie sofort Kontakt mit Ih-
rem Zentrum aufnehmen. In der Regel
wird Faktorprdparat gegeben. Zusdtz-
lich sollte nach der Blutungsquelle so-
wie nach der Blutungsursache geforscht
werden.

Bei Verdacht auf Hirnblutung (siehe
Seite 29) sollte sofort Faktorprdparat
gegeben werden. Informieren Sie das
Zentrum. Sinnvoll ist eine Kranken-



hauseinweisung und die Beobachtung
des Patienten iiber 48 Stunden.

Bei Gelenkblutungen sind im Wesent-
lichen drei Behandlungsschritte erfor-
derlich:
sofortige Gabe von VWF-haltigem
Faktorkonzentrat, um die Blutung zu
stoppen,
moglichst schnelle Physiotherapie,
um das Blut aus dem Gelenk in den
Blutstrom zu befordern,
langfristige Physiotherapie {iber eini-
ge Wochen, um Gelenkschdden vor-
zubeugen (siehe Kasten) und
gegebenenfalls Lymphdrainagen, die
das Abschwellen beschleunigen.

Bei Gelenkblutungen ist die Zeit, bis die
Blutung gestoppt wird, besonders wich-
tig. Je frither das gelingt, umso geringer
ist die Gefahr, dass das Gelenk durch die
Blutung schwer geschddigt wird, und
umso schneller erholt sich der Patient
von der Blutung wieder. Meist geniigt
es bei einer Gelenkblutung, einmal das
Faktorkonzentrat zu spritzen, um die
Blutung in den Griff zu bekommen.
Halten Sie jedoch Riicksprache mit ih-
rem Zentrum iber die Dauer der Be-
handlung. Nur dort kann entschieden
werden, wie die weitere Faktortherapie
aussehen muss.

Wird nicht rechtzeitig Faktorkonzent-
rat verabreicht, kann die Gelenkblutung
grofle Schmerzen verursachen. Sie kén-

Akute Blutungen richtig behandeln

nen dann zusatzlich ein schmerzstillen-
des Medikament einnehmen bzw. Ih-
rem Kind geben, wie etwa Paracetamol
(siehe Seite 90). Schmerzlindernd und
abschwellend wirkt auch ein kiihlender
Eisbeutel auf dem Gelenk. Sie sollten Eis
in einen Beutel oder ein Tuch fiillen. In
der Apotheke gibt es auch sogenannte
»Cold Packs« in verschiedenen Grof3en,
die Sie einfach in der Tiefkiihltruhe fiir
den Notfall lagern kénnen. Auch ver-
schiedene physiotherapeutische Maf3-
nahmen helfen gegen Schmerz und
Schwellung. In Frage kommen Ultraschall
(z.B. Phonophorese oder Sonophorese)
oder die transkutane elektrische Ner-
venstimulation (TENS). Diese Verfahren
werden in der Orthopddie hdufig zur
Schmerzbehandlung eingesetzt. Eine
Elektrotherapie wird wegen der Forde-
rung der Durchblutung nicht in allen
Fdllen sinnvoll sein bzw. auch nicht von
jedem vertragen.

Bis die Schwellung und der Schmerz
nach einer Gelenkblutung véllig ab-
geklungen sind, kann es, je nach Aus-
mafR der Blutung und dem Beginn der
Behandlung mit dem Faktorprdparat,
mehrere Tage oder Wochen dauern.
Erst dann fiihlt sich das Gelenk wieder
normal an. Wahrend dieser Zeit kann
es sinnvoll sein, das Gelenk mit einem
festen Verband zu stabilisieren. Bei ei-
nem blutenden Gelenk darf jedoch kein
Druckverband angelegt werden. Er
wiirde den durch das sich ansammelnde

57



Blut in der Gelenkkapsel ohnehin hohen
Druck weiter steigern und das Gelenk
zusdtzlich schddigen. Auch sollte ein
Stiitzverband nicht zu lange getragen
werden, da dann Muskeln und Bander
geschwdcht werden kénnen.

Nach einer Gelenkblutung sollte immer
gepriift werden, ob und inwieweit das
Gelenk Schaden genommen hat. Zu-
dem muss entschieden werden, ob eine
lingere Physiotherapie notwendig ist.
Lymphdrainagen, die die Auflosung des
Blutergusses foérdern, sind fast immer
sinnvoll.

Entwickelt sich eine chronische Ge-
lenkblutung mit einer dauerhaften Ent-
ziindung der Gelenkinnenhaut, werden
neben einer Dauertherapie mit Faktor-
konzentrat auch sogenannte nichtstero-

Bei einer Gelenkblutung ist sofortiges

Handeln erforderlich, um die Blutung zu

stoppen, Schmerzen zu verhindern und

Gelenkschaden zu vermeiden.

I Faktorkonzentrat substituieren

I Ricksprache mit dem Behandlungs-
zentrum; weitere Therapie abkldren

I Gelenk kurzzeitig ruhigstellen, idea-
lerweise auf einer weichen Unterlage
und moglichst hoher lagern als der
Brustkorb

I Gelenk nicht belasten, eventuell Geh-
hilfen verwenden
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idale Antiphlogistika zur Bekidmpfung
der Entziindung herangezogen. Die Gabe
von Cortison sollte dagegen vermieden
werden. Ladsst sich die Gelenkblutung
dann noch immer nicht behandeln,
wird man sich iiberlegen, die blutende
Gelenkinnenhaut zu entfernen, um eine
vollige Gelenkzerstérung aufzuhalten.
Bei fortschreitender Gelenkzerstérung
mit chronischen Schmerzen und schwe-
ren FunktionseinbuRen ist der Gelenk-
ersatz die Therapie der Wahl fiir Sie als
Erwachsene. Das genaue Vorgehen wird
im Einzelfall mit dem behandelnden
Zentrum abgestimmt.

Bei Muskelblutungen muss dhnlich wie
bei der Gelenkblutung ebenfalls sofort
VWF-haltiges Faktorkonzentrat substitu-
iert werden. Der Muskel sollte ruhigge-
stellt und mit Eis gekiihlt werden. Nach

I Gelenk kiihlen, mit einem Cold Pack
oder Kiihlakku

I bei Bedarf Schmerzmittel einnehmen

I eventuell Entlastungspunktion bei
grof3en Blutungen; dabei wird mit ei-
ner Nadel Blut aus dem Gelenk ent-
fernt; bei diesem Verfahren muss
vorher unbedingt ein VWF-haltiges
Faktorprdparat substituiert werden.

1 Ultraschall, TENS, Elektrotherapie

1 langfristig: Krankengymnastik, Lymph-
drainagen.



einer Muskelblutung sollte unbedingt
Kontakt mit dem Arzt aufgenommen
werden, denn Blutungen in bestimmte
Muskeln kénnen schwerwiegende Folgen
haben, die schlimmstenfalls sogar zum
Verlust einer Extremitdt fithren konnen.
Man spricht von einem »Kompartment-

Akute Blutungen richtig behandeln

Syndromc. Je nach Ausmal$ der Blutung
kann eine Krankengymnastik notwendig
sein. Auch hier kénnen Lymphdrainagen
(vorsichtige Weichteilmassage) sinnvoll
sein, da dann der Bluterguss schneller
wieder abklingt.

59



Das von-Willebrand-Syndrom wird an
Frauen genau so hdufig vererbt wie an
Madnner. Es wird bei ihnen jedoch meist
hdufiger diagnostiziert. Durch die na-
tiirlichen Blutungssituationen bei Re-
gelblutung und Geburt fallt das VWS
hdufiger auf. Eine lang dauernde oder
verstdrkte Regelblutung kann ein deut-
licher Hinweis auf ein von-Willebrand-
Syndrom sein. Knapp 60 Prozent der
Frauen mit einem von-Willebrand-Syn-
drom leiden unter solchen Menorrhagi-
en (siehe Kasten). Ihre Monatsblutung
ist verstarkt und dauert linger als die
iblichen sechs Tage. Umgekehrt findet
sich bei bis zu 20 Prozent der Frauen mit

I Verldangerte und verstdrkte Regel-
blutung 58,2 %

1 »Blaue Flecken* (Bluterguss in den
Weichteilen) 13%

I Zahnfleischbluten 12,5 %

I Nasenbluten 8,7 %

I Blutungen des Magen-Darm-Trak-
tes 5,4 %

(Quelle: Scharrer I. Women with

Willebrand Disease. Himostaseolo-
gie 2004; 24: 44-49)
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einer Menorrhagie auch ein von-Wille-
brand-Syndrom. Fiir viele Frauen mit
von-Willebrand-Syndrom ist die lange
Regelblutung jedoch »normal«, denn sie
orientieren sich an ihren Miittern, die,
ohne es zu wissen, ebenfalls an einem
von-Willebrand-Syndrom leiden und
deren Monatsblutungen deshalb eben-
falls lang und schwer sind. Grundsatz-
lich gibt es natiirlich individuelle Unter-
schiede in der Dauer und Heftigkeit der
Monatsblutung. Auffdllig aber sind:
Monatsblutungen, die ldnger als
sechs Tage dauern
Tamponwechsel mehr als viermal
pro Tag oder Tamponwechsel nachts
(mehr als 80 ml Blutverlust)

Hinzu kommen oft starke Schmerzen im
Unterleib. Langfristig kann sich durch
erh6hten Blutverlust eine Blutarmut
(Andmie) und Eisenmangel entwickeln.
Bldsse, Miidigkeit und Abgeschlagenheit
belasten dann viele Frauen zusdtzlich.
Auch nachgeburtliche Blutungspro-
blematiken sind ebenfalls ein hdufiger
Diagnosegrund fiir ein von-Willebrand-
Syndrom.

Wenn bei Ihnen Menorrhagien auftre-
ten, sollten Sie auf jeden Fall mit Threm
Frauenarzt dariiber sprechen und abkla-
ren lassen, ob Sie an einem von-Wille-
brand-Syndrom leiden. Denn Stdrke und
Lange der Monatsblutungen lassen sich



ebenso behandeln wie die Andmie. Ihre
Lebensqualitdt verbessert sich dadurch
deutlich. AuRerdem kénnen in Risiko-
situationen wie einer Fehlgeburt oder
einer Operation gezielt behandelt und
Komplikationen vermieden werden. Ver-
hindert werden kann oft auch die iiber-
fliissige Entfernung der Gebarmutter, die
bei einem unbekannten von-Willebrand-
Syndrom wegen starker Blutungen oft
vollig zu Unrecht durchgefiihrt wird. Zu-
dem kann ein VWS mit einer erh6hten
Rate an Fehlgeburten einhergehen. Um
diese zu verhindern kann manchmal die
wiederholte Gabe von VWEF/F-VIII-Kon-
zentrat erforderlich sein.

Wenden Sie sich zur spezifischen Di-
agnosestellung unbedingt an ein Be-
handlungszentrum, das auf Gerin-
nungsstérungen spezialisiert ist (hdmo-
staseologisches Zentrum). Dort erhalten
Sie die beste Beratung!

Besonders dramatisch ist der Fall eines
13jdhrigen Maddchens. Sie blutete bei
ihrer ersten Menstruation so stark und
lang, ndamlich iiber sieben Tage, dass
sie eine Bluttransfusion bendétigte. Bis
zu diesem Zeitpunkt war keine erhoh-
te Blutungsneigung aufgefallen. Die
Mutter berichtete dagegen ebenfalls
von einer verstirkten Menstruation.
Bei Mutter und Tochter wurde letztlich
durch Bestimmung der VWF-Multime-
re ein VWS vom Typ 2A diagnostiziert.

Das von-Willebrand-Syndrom und die Frauen

Die nachfolgenden Menstruationen des
Maddchens verliefen ohne Behandlung
insgesamt unproblematisch.

Weniger Blutungen unter
Hormontherapie

Behandelt wird das von-Willebrand-
Syndrom bei Frauen ebenso wie bei
Mainnern, je nach Schwere und Typ mit
Desmopressin, Tranexamsdure und/
oder  VWEF/Faktor-VIII-Konzentraten
(siehe Seite 43). Sie als Frau haben aber
zusdtzlich noch eine weitere Moglich-
keit fiir Zeiten, in denen kein Kind ge-
plant ist: Mit hormonellen Verhiitungs-
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mitteln (»Pille«, hormonbeschichtete
Spiralen) lassen sich Dauer und Schwere
der Monatsblutungen deutlich senken.

Schwangerschaft? Kein Problem!
Wenn Sie eine Schwangerschaft planen,
sollten Sie friihzeitig mit Ihrem Frau-
enarzt sprechen und eine humangene-
tische Beratung in Anspruch nehmen.
Wichtig ist, dass der Frauenarzt und der
spezialisierte Hamostaseologe an Ih-
rem Hdmophiliezentrum wdhrend der
Schwangerschaft eng zusammenarbei-
ten. AuBBerdem sollten Sie sich recht-
zeitig in der Geburtsklinik vorstellen, in
der ihr Kind zur Welt kommen soll. Eine
Hausgeburt oder eine Geburt in einem
Geburtshaus sollten Sie nicht ins Auge
fassen.

Die ganz iiberwiegende Mehrzahl der
Frauen mit einem von-Willebrand-Syn-
drom (VWS) kann bei richtiger Betreu-
ung ein normales Leben fiihren, auch
bei schweren Verlaufsformen. Das gilt
auch fiir die Familienplanung. Friihzei-
tig und richtig behandelt bedeutet ein
VWS fiir die Schwangerschaft kein Pro-
blem. Bei Patientinnen mit Typ 1 oder 2
steigt der von-Willebrand-Faktor vor al-
len im letzten Schwangerschaftsdrittel
an und erreicht kurz vor der Entbindung
Werte, die eine ausreichende Blutstil-
lung fiir die Geburt gewdhrleistet. Dies
kann im Labor iiberpriift werden. Der
Gerinnungsspezialist entscheidet, ob
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eine Therapie unter der Geburt notwen-
dig ist. Der von-Willebrand-Faktor fallt
nach der Geburt sehr schnell wieder
ab: auch diese Phase muss vom Gerin-
nungsspezialisten iiberwacht werden,
der entscheidet, ob eine Therapie not-
wendig ist, um nachgeburtliche Blutun-
gen zu verhindern.

Zu Blutungskomplikationen kann es bei
einem Schwangerschaftsabbruch oder
einer Fehlgeburt kommen. Ist das von-
Willebrand-Syndrom bekannt, ldsst sich
die Blutung mit der Gabe eines VWEF/
Faktor-VIII-Praparats schnell stoppen.

Pranataldiagnostik

Ob Ihr Kind ebenfalls erkrankt oder
Ubertriger der Krankheit sein wird,
hdngt vom Erbgang und damit vom Typ
des von-Willebrand-Syndroms und vom
Zufall ab. Liegt bei Ihnen oder dem Vater
Ihres Kindes beispielsweise ein von-Wil-
lebrand-Syndrom vom Typ 1 vor, ist das
Krankheitsrisiko fiir Ihr Kind 50 Prozent.
Auch, wenn der andere Elternteil gesund
ist (dominanter Erbgang). Bei einem von-
Willebrand-Syndrom vom Typ 3 miissen
dagegen beide Elternteile den Gendefekt
tragen und ihn auf das Kind tibertragen,
damit die Krankheit ausbricht. Mehr In-
formationen iiber die Erbgdnge und Risi-
ken finden Sie auf Seite 18.

Ist der Gendefekt nachweislich bekannt,
ldsst sich mit der Prdnataldiagnostik



wdhrend der Schwangerschaft schon
friith feststellen, ob ihr Kind die fehler-
hafte Erbinformation tridgt oder nicht.
Moglich ist dies entweder durch eine
Fruchtwasseruntersuchung oder durch
eine Chorionzottenbiopsie. Bei der Cho-
rionzottenbiopsie wird Gewebe aus dem
kindlichen Teil der Plazenta entnom-
men. Sie kann ab der zehnten Schwan-
gerschaftswoche durchgefiihrt werden.
Das Ergebnis ist nach etwa einer Woche
zu erwarten. Die Fruchtwasserunter-
suchung, (Amniozentese) ist ab der 14.
Schwangerschaftswoche moglich. Das
Ergebnis liegt frithestens nach zwolf Ta-
gen vor. Das Risiko einer Fehlgeburt bei
beiden MaBnahmen liegt zwischen 0,4
und 1 Prozent - es ist geringfiigig hoher
bei der Chorionzottenbiopsie.

Eine Prdnataldiagnostik ist allerdings
nur zu iiberlegen, wenn das Risiko einer

Das von-Willebrand-Syndrom und die Frauen

sehr schweren Verlaufsform des von-
Willebrand-Syndroms besteht.

Stellt sich heraus, dass Ihr ungeborenes
Kind die defekte Erbinformation tragt,
ist nach entsprechender Beratung ein
medizinisch indizierter Schwanger-
schaftsabbruch moglich.

Es ist hilfreich, sich vor MaRnahmen
der Pranataldiagnostik klar zu sein, wie
man zu dieser Frage steht. Auch die hu-
mangenetische Beratung hilft bei der
Entscheidungsfindung.

Normale Entbindung: besser als
Kaiserschnitt

Als Frau mit einem von-Willebrand-
Syndrom koénnen Sie Ihr Kind auf natiir-
lichem Weg zur Welt bringen. Ein Kai-
serschnitt ist, falls er nicht aus anderen

Emotionale Belastung: Ihr Behandlungszentrum hilft!

Wahrend die Schwangerschaft korper-
lich vollig unproblematisch sein kann,
ist sie emotional fiir Sie als werdende El-
tern oft schwierig, wenn die Moglichkeit
besteht, dass Ihr Ungeborenes schwer
betroffen ist. Denn die Ungewissheit
oder auch die Gewissheit, dass Ihr Kind
krank ist oder sein kdnnte, kann sehr
belastend sein. Auch Méanner, die die
Krankheit auf ihr Kind tibertragen, kom-
men damit oft nur schlecht zurecht. Trotz

der Problematik kénnen und sollten Sie
die Schwangerschaft und Ihr Kind ge-
nieBen. Denn ihm fehlt nicht mehr als
ein winzig kleines Teilchen im Bauplan
eines Eiweif3stoffs. lhre Freunde und
lhre Familie konnen in dieser schwie-
rigen Situation oft nicht die richtige
Unterstiitzung bieten. Nehmen Sie bei
Bedarf friihzeitig professionelle Hilfe in
Anspruch. Ihr Zentrum hilft [hnen gerne!
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Griinden notwendig wird, nicht erfor-
derlich oder sogar ungiinstig, da hdu-
figer schwere Blutungen und Probleme
bei der Wundheilung auftreten. Wah-
rend der Geburt kann das Blutungsrisiko
zwar je nach Typ des von-Willebrand-
Syndroms leicht erhoht sein. Insgesamt
ist die Gefahr eines groReren Blutver-
lustes jedoch wegen der angestiegenen
VWEF-Konzentrationen bei den meisten
Frauen eher niedrig. Kurz nach der Ge-
burt fallen die Werte aber drastisch ab.
Bei einem von-Willebrand-Syndrom
vom Typ 3, aber auch bei qualitativen
Defekten, kdnnen schwere Nachblutun-
gen auftreten. Sie fiithren nicht selten
zu einer Entfernung der Gebdrmutter,
wenn die Ursache nicht bekannt ist. Bei
bekanntem von-Willebrand-Syndrom
wird erfolgreich mit einem Faktorpra-
parat behandelt. Bei Patientinnen mit
leichtem von-Willbrand-Syndrom kann
es wegen der abfallenden VWEF-Spiegel
vor allem im Wochenbett zu Blutungen
kommen.

Wenn Sie selbst oder der Vater des
Kindes an einem schweren von-Wille-
brand-Syndrom leiden oder wenn in der
Familie ein von-Willebrand-Syndrom
bekannt ist, sollten Sie fiir die Entbin-
dung folgende Punkte beachten:
Entscheiden Sie sich fiir eine Geburts-
klinik, an die eine Neugeborenen-
Intensivstation, besser noch ein Ha-
mophiliezentrum, angeschlossen ist
oder die mit einem Hdamophiliezent-
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rum kooperiert. Eine Hausgeburt ist
dagegen keinesfalls zu empfehlen.
Stellen Sie sich in der Geburtsklinik
zwei bis drei Monate vor dem errech-
neten Entbindungstermin vor. Die
Klinik sollte dann auch Kontakt mit
dem ndchsten Hdmophiliezentrum
aufnehmen. Dort werden Sie und Thr
Baby, falls es an einem von-Wille-
brand-Syndrom erkrankt ist, nach
der Geburt am besten versorgt.
Waihrend und nach der Geburt kann
es bei Ihnen als Mutter zu verstdrkten
Blutungen und Wundheilungsstérun-
gen kommen. Das gilt insbesondere
bei Kaiserschnittentbindungen. Um
so wichtiger ist es, dass die Geburts-
klinik informiert ist und die entspre-
chenden Medikamente verfiighar hat.



Kaum Risiken fiir das Kind

Fir Ihr Kind mit einem VWS gibt es
bei einer normalen Entbindung kaum
Geburtsrisiken. Das gilt fiir leichtere
Verlaufsformen ohnehin, da durch den
Geburtsvorgang beim Kind der von-
Willebrand-Faktor ansteigt. Aber auch
bei schwerem von-Willebrand-Syn-
drom treten nur duf3erst selten Blutun-
gen auf. Bei Nabelschnurblutungen oder
Hamatomen am Kopf durch den Druck
im Geburtskanal wird ein VWF/Faktor-
VIII-Konzentrat verabreicht. Wenn kei-
ne Blutungen auftreten, muss Ihr Kind
nicht auf die Intensivstation. Wie alle
Neugeborenen sollten erst recht Neu-
geborene mit einer Blutgerinnungssto-
rung Vitamin K erhalten. Vitamin K ist
fiir die Gerinnung notwendig und ist
bei allen Neugeborenen oft nicht in aus-
reichender Menge vorhanden. Die Gabe
von Vitamin K, meist in Form von Trop-
fen, seltener als Injektion in die Vene, ist
unproblematisch.

Die Tochter vorbereiten

Bei vielen Mddchen mit einem leichten
von-Willebrand-Syndrom verlduft die
Krankheit in den ersten Lebensjahren
eher unauffdllig. Sie leiden vielleicht
hdufiger unter Nasenbluten oder »blau-
en Flecken«. Zu bedrohlichen Blutungen
kommt es kaum. Das kann sich mit der
ersten Monatsblutung drastisch dndern.
Dann sind derart schwere Blutungen
moglich, dass sie in der Klinik behan-

Das von-Willebrand-Syndrom und die Frauen

Wenn Sie wissen, dass Sie moglicher-
weise oder sicher einen Jungen oder
ein Mddchen mit einem VWS vom Typ
3 entbhinden, sollten Sie sich schon
wahrend der Schwangerschaft mit
dem néachsten spezialisierten Hamo-
philiezentrum Kontakt aufnehmen.
Denn Ihr Kind sollte dort baldestmog-
lich nach der Geburt untersucht wer-
den. Und auch fiir die weitere Betreu-
ung des Kindes sind Sie dort in den
besten Handen.

delt werden miissen und schlimmsten-
falls Bluttransfusionen notwendig wer-
den. Fiir die jungen Madchen, fiir die die
erste Regelblutung ohnehin etwas ganz
Besonderes ist, bedeutet diese massive
Blutung ein Schock. Es ist deshalb wich-
tig, sie darauf vorzubereiten, dass ihre
erste Monatsblutung sehr stark ausfal-
len kann, und im Ernstfall schnell zu
reagieren.

Wechseljahre: Wird alles besser?
Wenn mit den Wechseljahren die Blu-
tungen allmdhlich schwacher werden
und schlieRlich ganz aufhoren, verbes-
sert sich die Situation fiir einen Teil der
Frauen mit von-Willebrand-Syndrom.
Manchmal verschwinden die Beschwer-
den vollig. Die Blutungssymptomatik
kann sich aber auch verschlimmern.
Hier gibt es eine grofRe individuelle
Bandbreite.
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Leben mit dem




as Leben mit einem von-Willebrand-

Syndrom ist bei leichten Verlaufs-
formen kaum eingeschrdnkt. Aber auch
eine starke Blutungssymptomatik ist
mit deutlich weniger Einschrdnkungen
verbunden als noch vor 30 Jahren. Dank
der modernen Substitutionstherapie
haben von-Willebrand-Patienten mit ei-
nem Typ 3 inzwischen eine anndhernd
gleiche Lebenserwartung wie Gesunde.
Die Lebenserwartung von Patienten mit
Typ 1 kann ohnehin linger sein als im
Durchschnitt, da diese Patienten selte-
ner eine der hdufigsten Todesursachen
erleiden, z.B. einen Herzinfarkt oder
einen Schlaganfall. Auch ihre Lebens-
qualitit hat sich deutlich gebessert,
insbesondere durch die Moglichkeit der
Heimselbstbehandlung. Dennoch: Ihr
Leben als Patient und Thre Familie wird
durch die Krankheit noch immer we-
sentlich bestimmt. Denn die Angst vor
schweren Blutungen und deren Folge-
schdden sitzen tief. Je besser es gelingt,
die Krankheit in den Alltag zu integrie-
ren, desto eher wird sich eine gewisse
Normalitdt einstellen, desto eher kon-

Wenn der Schweregrad Ihres von-
Willebrand-Syndroms oder der ihres
Kindes eine Dauerprophylaxe oder eine
Bedarfstherapie mit einem VWF/Faktor-
VIII-Konzentrat erfordert, sollten Sie
zwei Dinge beachten:

Rund um die Substitutionstherapie

nen lhre Kinder, Sie als Eltern und Sie als
betroffener Erwachsener die Krankheit
akzeptieren und desto eher wird das Le-
ben trotz Blutgerinnungsstérung gut ge-
lingen. Dabei treten viele Fragen auf. Ab
wann ist eine Selbstbehandlung mog-
lich? Was tun, wenn die Venen zu klein
sind? Kann mein Sohn/meine Tochter
auf eine normale Schule gehen? Und
was ist mit Urlaub? Welche Impfungen
sind angeraten und iiberhaupt mdglich?
Mein Sohn mochte so gerne FuRball
spielen, meine Tochter mochte so ger-
ne reiten - geht das? Bei solchen Fragen
des tiglichen Lebens stehen Ihnen Arzte,
Zentren und Selbsthilfegruppen gerne
zur Verfiigung.

Im Folgenden geht es um diese Fragen,
die im tdglichen Leben auftreten und
zum Problem werden kdnnen. Hier sol-
len Sie moglichst konkrete Tipps bekom-
men. Wichtig sind dabei auch psychoso-
ziale Aspekte. Denn die Lebensqualitdt
hdngt auch wesentlich davon ab, wie
gut Sie in Ihr Umfeld eingebunden sind
und sich anerkannt fiihlen.

Fiihren Sie den Notfallausweis (siehe
Seite 68) immer mit sich, halten Sie
ihn griffbereit und bewahren Sie ihn
fiir jeden einsehbar auf, vor allem,
wenn Sie allein unterwegs sind. In
diesem mehrsprachigen »Bluterpass«
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sind alle fiir den Notfall wichtigen Da-
ten und Befunde eingetragen. Sie er-
halten ihn in Threm Behandlungszen-
trum oder als Mitglied der Deutschen
Hamophiliegesellschaft  kostenlos.
Dort gibt es aufSerdem eine Autopla-
kette sowie eine Notfallplakette, die
um den Hals getragen werden kann.
Empfehlenswert ist es zudem, eine
Plakette auch auf der Babyschale be-
ziehungsweise dem Kindersitz anzu-
bringen. Dies sind jedoch nur Mog-
lichkeiten fiir besonders Angstliche,
denn auf Plaketten kénnen oft nicht
alle erforderlichen Daten eingetragen
werden, da sie zu klein sind. Dagegen
ist der Notfallausweis mit Angaben
zu lhrer Erkrankung (einschlieRlich
dem VWS-Typ), lhrer Blutgruppe,
Medikamentenname und Dosis fiir
den Notfall, zum ndichstgelegenen
Medikamentennotfall-Depot sowie
der Notfall-Handynummer Ihres Be-
handlungszentrums unerldsslich.
Gehen Sie nie ohne Notfallausweis
aus dem Haus, auch wenn Sie nur kurz
eine Besorgung machen miissen. Ein
Notfall kann jederzeit eintreten.

Die Heimselbstbehandlung

Wer, wie bei einer Dauerprophylaxe,
z.B. dreimal wochentlich VWF/Faktor-
VIII-Konzentrat bendtigt und deswe-
gen jedes Mal den Arzt aufsuchen und
im Wartezimmer sitzen muss, bis er
endlich an der Reihe ist, wird in sei-
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Wenn Sie in eine Notfallsituation ge-
raten, miissen Sie davon ausgehen,
dass die betreuenden Sanitdter oder
Arzte mit dem von-Willebrand-Syn-
drom wenig oder gar keine Erfahrung
haben. Sie wissen in diesem Fall am
besten Bescheid, was zu tun ist. Be-
stehen Sie darauf, dass Ihnen Faktor
oder Desmopressin (DDAVP) verab-
reicht wird und sich das medizinische
Personal umgehend mit lhrem Hamo-
philiezentrum in Verbindung setzt.

nem Lebensalltag stark eingeschradnkt.
Bei akuten Blutungen sollte zudem oh-
nehin so schnell wie méglich das Fak-
torkonzentrat gespritzt werden. Bis ein
Arzt zur Stelle ist oder der Patient in
eine Klinik gelangt, verstreicht wert-
volle Zeit, in der die Blutung bereits
groBen Schaden anrichten kann. Vor
diesem Hintergrund entstand Ende der
60er Jahre in Skandinavien die Idee der
Heimselbstbehandlung fiir Himophile.
Konnten der Patient, seine Eltern oder
andere Angehorige den mangelnden
Gerinnungsfaktor bei einer Blutung so-
fort spritzen, kann die Blutung rascher
gestoppt und Schmerzen sowie Folge-
schdden eher vermieden werden. So
die damaligen Uberlegungen zur Etab-
lierung der Heimselbstbehandlung, die
seit etwa 35 Jahren auch in Deutschland
eine Selbstverstdndlichkeit ist und fla-
chendeckend zum Einsatz kommt. Ent-
scheidend fiir die Umsetzung der Heim-



selbstbehandlung im Alltag war auch
die Entwicklung moderner Faktorpra-
parate, die sich fiir die Selbstinjektion
eigneten, namlich gut vertrdaglich sind
und zu Hause im Kiihlschrank gelagert
werden konnen. Inzwischen hat sich
auch fiir einige Patienten mit schwerem
von-Willebrand-Syndrom eine Dauer-
prophylaxe bewdhrt, die sie dann in
der Heimselbstbehandlung durchfiih-
ren kdnnen. Mit der Selbstinjektion ldsst
sich aber nicht nur die Blutung besser,
weil schneller, behandeln. Sondern sie
erlaubt auch ein gréBeres MafR an Un-
abhidngigkeit und erleichtert Ihnen den
Weg in einen normalen Alltag und ein
normales Familienleben erheblich.

Diese gewonnene Unabhdngigkeit legt
allerdings auch ein hohes Stiick an Ei-
genverantwortung in Thre Hande als
Eltern und spdter der Jugendlichen.
Diagnostische und therapeutische Ent-
scheidungen, die sofort gefdllt werden
miissen, werden zumindest in Teilen an
Sie iibertragen. Unabdingbare Voraus-
setzung fiir die Heimselbstbehandlung
ist deshalb eine ausfiihrliche Schulung.

Intensive Schulung: alles, was Sie
wissen miissen

Voraussetzung fiir die Heimselbstbe-
handlung mit dem VWF/Faktor-VIII-
Konzentrat ist eine intensive Schulung.
Solche Schulungen werden von den Be-
handlungszentren angeboten, aber auch

Rund um die Substitutionstherapie

von Patientenorganisationen und Selbst-
hilfegruppen, die inzwischen iiber die
gesamte Bundesrepublik verteilt sind.
Die Schulung gliedert sich in einen theo-
retischen und einen praktischen Teil.
AuRerdem lohnt sich die Heimselbstbe-
handlung nur, wenn Sie sich selbst oder
Ihr Kind regelmaRig und hdufig spritzen
miissen, denn nur dann werden Sie auch
in Ubung bleiben.

In der Theorie lernen Sie zundchst alles
Wissenswerte tiber das Krankheitsbild
des von-Willebrand-Syndroms und des-

Die Heimselbstbehandlung bei Blut-

gerinnungsstdrungen wie Hamophilie

oder VWS ist in Deutschland langst

Realitdt und eine Selbstverstdnd-

lichkeit fur Patienten, die langfristig

mit Faktorkonzentraten behandelt

werden. Zu Recht. Denn die Vorteile

liegen klar auf der Hand:

I Faktorprdparat kann bei einer Blu-
tung unmittelbar gegeben werden.

I Schwere Blutungen, etwa Gehirn-
oder Gelenkblutungen, werden
verhindert.

I Die Fehlzeiten in der Schule und im
Beruf werden kiirzer.

I Krankenhausaufenthalte werden
seltener.

I Die Mobilitat der Patienten steigt.

I Das psychische und korperliche
Befinden steigt.
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sen Therapie. Im Mittelpunkt stehen alle
Fragen rund um die Substitutionsthera-
pie. Dazu gehort beispielsweise auch,
welche Faktormengen bei welchen Blu-
tungen verabreicht werden miissen.

In der Praxis werden Sie zundchst mit
dem Auflésen des Gerinnungsfaktors
vertraut gemacht. Da er in Pulverform
vorliegt, muss er zundchst in einem
Losungsmittel gelost werden, damit er
gespritzt werden kann (siehe Seite 49).
Dann lernen Sie, das zubereitete Faktor-
prdparatinlhre Vene bzw. die Vene Ihres
Kindes zu spritzen. Anfangs verabrei-
chen Sie das Konzentrat unter Aufsicht.
Wenn Sie sich sicher fithlen, kommt der
groRe Sprung und Sie fiihren die Heim-
selbstbehandlung zu Hause durch.

Fiir die Dauerprophylaxe erhalten Sie ei-
nen genauen Behandlungsplan fiir sich
oder Thr Kind. In jedem Fall ist es sinn-
voll, dass nicht nur die Mutter, sondern

Patienten mit Gerinnungsstérung sind
nicht die einzige Patientengruppe, die
ihr Medikament spritzen muss. Auch
Menschen mit einer angeborenen Zu-
ckerkrankheit, einem Typ-1-Diabetes,
miissen sich regelmaBig spritzen. lhre
Bauchspeicheldriise produziert kein
oder zu wenig Insulin, ein Hormon, das
den Zuckerstoffwechsel reguliert. Wah-
rend der Gerinnungsfaktor in die Vene
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auch der Vater, dltere Geschwister oder
sogar die GroReltern in der Lage sind,
den Faktor zu verabreichen. Das erh6éht
die Sicherheit, und die Verantwortung
verteilt sich auf mehreren Schultern. Ist
Ihr Kind alt genug (s.u.), wird es eben-
falls geschult, damit es sich das Faktor-
konzentrat selbst spritzen kann.

Sie konnen sich nicht vorstellen, Threm
Kind den Gerinnungsfaktor zu spritzen?
Keine Bange. Durch die Schulung werden
Sie die Sicherheit bekommen, die Sie be-
notigen. Das Auflésen und Verabreichen
des Konzentrats wird Ihnen in Fleisch
und Blut iibergehen und zum Alltag ge-
horen wie das tdgliche Ziahneputzen.
Die Kinder akzeptieren es meist prob-
lemlos, wenn die Eltern die Faktorgabe
iibernehmen. Nicht zuletzt bedeutet das
ja auch fiir den Kleinen mehr Zeit und
keine nervigen Wartezeiten mehr beim
Kinderarzt.

gespritzt werden muss, spritzen Typ-1-
Diabetiker sich Insulin unter die Haut.
Allerdings missen sie mehrere Male
taglich zustechen und regelmaBig ih-
ren Blutzucker kontrollieren. Auch sie
werden von klein auf mit ihren Eltern in-
tensiv geschult. Falsche Insulinmengen
konnen schwere Unterzuckerungen oder
Uberzuckerungen hervorrufen.



Beginn der Heimselbstbehandlung:
eine Frage des Alters

Die Dauerprophylaxe beginnt bei dem
schweren VWS moglicherweise schon
zwischen dem ersten und zweiten Le-
bensjahr. Solange Ihr Kind so klein ist,
ist es aber oft schwierig, die winzigen
Venen zu finden, um den Faktor zu
spritzen. Vor dem dritten Lebensjahr
ist deshalb eine Heimselbstbehandlung
oft nicht méglich. Wann genau damit
begonnen wird, muss im Einzelfall ent-
schieden werden, denn die GrofRe der
Venen variiert von Kind zu Kind. Und
auch Sie als Eltern miissen sich sicher
fihlen und sich zutrauen, den Faktor
selbst zu spritzen. Bei extrem schlech-
ter Venensituation und notwendiger
regelmdRiger und hdufiger Substitution
kann ein Port (siehe Seite 72) von Vorteil
sein.

Zwischen dem vierten und zehnten Le-
bensjahr ibernehmen meist Sie als El-
tern die Gabe des Faktorkonzentrats. Bis
Ihre Tochter oder Ihr Sohn in der Lage
sind, sich selbst zu spritzen. Manchen
gelingt dies bereits mit dem neunten
Lebensjahr, anderen erst mit dem elften.
Diese Entscheidung sollte IThrem Kind
iberlassen werden, das damit ja auch
viel Eigenverantwortung {ibernimmt.
Mit der Selbstinjektion setzen sich die
meisten Jugendlichen dann auch inten-
siver mit ihrer Krankheit auseinander.
Die Akzeptanz fiir die Erkrankung kann
dadurch steigen.

Rund um die Substitutionstherapie

Blutung immer sofort behandeln!

Nicht immer, wenn es blutet, muss so-
fort mit Faktor behandelt werden. Bei
Schiirfwunden und kleinen Hdmato-
men oder auch bei Nasenbluten kann
oft darauf verzichtet werden (siehe
Seite 55). Bei den meisten Blutungen
von Typ-3-VWS-Patienten ist aber eine
Substitutionstherapie  unverzichtbar.
Dann ist es am besten, friithzeitig zum
Faktorkonzentrat zu greifen. Bei schwe-
reren Blutungen sollte dennoch immer
Kontakt mit dem Behandlungszentrum
aufgenommen werden. Das gilt vor al-
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lem bei schweren Blutungen der Mund-
schleimhaut (Gefahr des Erstickens!),
Gelenkblutungen, Muskelblutungen, die
zu Druckbelastungen der umliegenden
Gewebe fiihren sowie immer bei Ver-
dacht auf eine Hirnblutung, also bereits
bei einem Sturz oder einem Schlag auf
den Kopf. Auch bei Blutungen, die nicht
zum Stillstand kommen oder schwere
Schwellungen verursachen, sollten Sie
den Kontakt suchen. Manchmal ist auch
ein Arztbesuch in IThrem Behandlungs-
zentrum notwendig.

Auch wenn Sie als VWS-Patient, mit
der Heimselbstbehandlung bestens
vertraut sind, sollten Sie den Kontakt
zum Hdmophiliezentrum nicht ver-
nachldssigen.

Der Port: fiir Kleinkinder mit
schlechten Venen

Bei den meisten Babys und Kleinkin-
dern kann das Faktorkonzentrat ohne
grofSere Probleme direkt in die Vene
gespritzt werden. Bei einigen wenigen
aber konnen die regelmafigen Injekti-
onen gerade bei der Dauerprophylaxe
zum Problem werden. Ein Stress fiir
Kind, Eltern und Arzte gleichermafen.
Ein voriibergehend eingesetzter dauer-
hafter Venenzugang (Port) kann dann
Abhilfe schaffen. Es handelt sich dabei
um ein kleines Déschen mit eine spe-
ziellen Membran, die bis zu 1000-mal

72

durchstochen werden kann. Dieser Port
wird unter kurzer Narkose direkt unter
die Brusthaut implantiert und mit den
Venen verbunden. Die Eltern miissen
dann nicht mehr in eine Vene stechen.
Sie spritzen den Faktor einfach durch
die Haut in die Membran. Ein Port kann
iiber mehrere Jahre genutzt werden. Die
Entscheidung zu einem Port muss sehr
sorgfiltig getroffen werden, da eine
Reihe an Komplikationen moglich ist.
Bei Von-Willebrand-Patienten wird er
nur selten eingesetzt.

Umgang mit Gerinnungsfaktoren
Genau so wichtig wie das richtige
Spritzen des Faktors in die Vene ist der
richtige Umgang mit dem Faktorprd-
parat. Denn Gerinnungsfaktoren sind
empfindliche Eiweil3stoffe, die vorsich-
tig behandelt werden miissen. Hier die
wichtigsten Tipps:
Faktorprdparate miissen in der Re-
gel im Kiihlschrank zwischen 2 und
8 Grad Celsius gelagert werden. Uber
einen begrenzten Zeitraum lassen sie
sich bei Raumtemperatur aufbewah-
ren. Die Temperatur sollte jedoch 25
Grad Celsius nicht {iberschreiten. Ge-
nerell miissen die Anweisungen im
Beipackzettel beachtet werden.
Faktorprdparate miissen im Karton
gelagert werden, damit das Medika-
ment vor Licht geschiitzt ist.
Der Faktor liegt als Pulver vor. Vor
der Injektion muss er in dem beilie-



Medikamente, die gespritzt werden,
werden entweder unter die Haut — sub-
kutan —in den Muskel — intramuskular —
oder in die Vene — intravends — injiziert.
Selten wird die Spritze direkt in den
Rickenmarkkanal gesetzt, beispiels-
weise bei einer Periduralandsthesie
(PDA) wihrend der Geburt. Das VWF/
Faktor-VllI-Konzentrat muss in die Vene
gespritzt werden. Bei der Schulung zur
Heimselbstbehandlung werden Sie alle
Informationen {ber das Spritzen des
Faktorprdparats erhalten und haufig
iben. Hier noch einige Tipps:

Faktor wird meist in die Venen des
Handriickens, des Unterarms oder
der Ellenbeuge gespritzt, bei Sdauglin-
gen und Kleinkindern auch in Venen
am Kopf oder an den Fiichen. Meist
finden sich mit der Zeit Venen, in die
sich besonders gut spritzen ldsst. Ve-
nen lassen sich manchmal auch durch
warmes Wasser oder sanftes Klopfen
»hervorlocken«.

Verwenden Sie diinne Nadeln; Nadel-
grofle 22 oder 23 ist ideal. In der Regel
sind die Nadeln dem Faktorprdparat
beigefiigt.

Zur Stabilisierung des Arms kann bei
Erwachsenen ein Armpolster verwen-
det werden.

genden Losungsmittel geldst werden.
Leitungswasser darf nicht verwendet
werden! Dieses Losen des gefrierge-
trockneten Faktors wird als Rekon-
stitution bezeichnet.

Rund um die Substitutionstherapie

I Reinigen Sie die Haut mit einem Des-
infektionsmittel, bevor Sie stechen.

I Setzen Sie die Spritze etwa in einem
30-Grad-Winkel an.

I Spritzen Sie langsam. Das schont die
Venenwdnde. Anhaltspunkt: 10 ml in
2 Minuten.

I Driicken Sie nach dem Spritzen fest
auf die Einstichstelle (5 Minuten!), bis
die Blutung aufgehort hat.

I Verwenden Sie keine entziindeten Ve-
nen.

I Sollte Ihr Kind tiber Schmerzen beim
Spritzen klagen, besteht die Mog-
lichkeit, mit einer andsthesierenden
Creme die Einstichstelle zeitweilig zu
betduben. Zwischen dem Eincremen
und der Faktorgabe muss eine Ein-
wirkzeit von 60 Minuten eingehalten
werden. Besprechen Sie dies mit |h-
rem Arzt.

I Pflegen Sie die Venen und die dariiber
liegende Haut mit einer Creme.

Suchen Sie den richtigen Zeitpunkt im
Tagesablauf fiir sich und lhr Kind. lhr
Kind sollte moglichst entspannt sein.
Idealist es, bevor Ihr Kind in den Kinder-
garten oderin die Schule geht. Zwischen
Hausaufgaben und Schwimmbad ist ein
eher ungiinstiger Moment.

Die gebrauchsfertige Losung darf
nicht mehr gelagert werden. Nicht
verwendeter Faktor muss verworfen
werden.
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Alle anderen Hilfsmittel fiir die Injek-
tion wie Kaniilen, Uberleitungsgerite
und Alkoholtupfer kénnen im Haus-
miill entsorgt werden. Sie miissen al-
lerdings so gut verpackt werden, dass
sich niemand daran verletzen kann.
Faktorprdparate sind verschrei-
bungspflichtig. Sie benétigen dafiir
ein Rezept. Sorgen Sie dafiir, dass
immer eine ausreichende Menge an
Faktor vorratig ist, insbesondere an
Wochenenden und iiber Feiertage.
Faktorprdparate sind von Gesetzes
wegen dokumentationspflichtig. Das
heif3t: Sie miissen liickenlos notieren,
welche Mengen an Gerinnungsfaktor
Sie wann und aus welchem Grund
gespritzt haben. Auch die Chargen-
nummer, die sich auf jeder Packung
befindet, muss dokumentiert wer-
den. Das ist wichtig, damit der Arzt
spdter priifen kann, welches Faktor-
prdparat in welcher Dosierung und

Babys sollten geimpft werden. Das gilt
fiir Kinder mit einem von-Willebrand-
Syndrom ebenso wie fiir gesunde Kinder.
Denn Impfungen schiitzen vor Infekti-
onskrankheiten, die schwere Langzeit-
schdden nach sich ziehen kénnen. Dass
Kinderlahmung, Diphtherie und Mumps
hierzulande inzwischen eine Seltenheit
sind, ist allein der Impfung zu verdan-
ken. Auch Erwachsene sollten im Ubri-
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aus welchem Anlass injiziert wurde.
Um Thnen die Aufgabe zu erleich-
tern, werden Dokumentationskalen-
der angeboten (siehe Abbildung), in
die Sie die notwendigen Daten ein-
tragen konnen. Diese Behandlungs-
protokolle sollten Sie zu jeder Himo-
philiesprechstunde mitbringen.
Faktorprdparate sind teuer. Um so
wichtiger ist ein verantwortungsvol-
ler Umgang. Das bedeutet, sie immer
bei Bedarf in der notwendigen Dosis
einzusetzen. Faktor aus Kostengriin-
den moglichst selten und ungenii-
gend dosiert zu verwenden, wdre am
falschen Ende gespart, denn dann
sind Komplikationen vorprogram-
miert, deren Behandlung haufig erst
recht teuer ist.

Bitte beachten Sie bei der Anwendung
die Hinweise in dem entsprechenden
Beipackzettel.

gen daran denken, notwendige Auffri-
schimpfungen durchfiihren zu lassen.

Orientierung an den STIKO-
Empfehlungen

Gegen welche Krankheiten und wie
genau geimpft werden soll, empfiehlt
in Deutschland die Stiandige Impfkom-
mission (STIKO), die am Robert Koch-
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Impfstoffe werden blicherweise in den
Muskel (intramuskuldr, i.m.) gespritzt.
Bei Patienten mit einer Blutgerinnungs-
storung miissen Impfstoffe dagegen
unter die Haut (subkutan, s.c.) gespritzt
werden. Andernfalls besteht die Gefahr
von Muskelblutungen. Nicht jedem Kin-

Institut angesiedelt ist. An ihren ein-
mal jdhrlich verdffentlichten offiziel-
len Empfehlungen orientieren sich die
meisten Kinderdrzte. Auch Kinder mit
angeborenen Blutgerinnungsstérungen
sollten unbedingt nach dem empfoh-
lenen Schema geimpft werden. Einzi-
ger Unterschied zu gesunden Kindern:
Der Impfstoff darf nicht in den Muskel,
sondern muss unter die Haut gespritzt
werden. Landet die Spritze im Muskel,
kénnen Muskelblutungen ausgeldst
werden. Bei Kindern mit einem von-
Willebrand-Syndrom, deren Krankheit
zum Zeitpunkt der ersten Impfung noch
nicht bekannt ist, kann eine Muskelblu-
tung bei der ersten Impfung der erste
Hinweis auf die Blutgerinnungsstérung
sein. Sie ldsst sich an einem blauen Fleck
erkennen.

Damit eine Impfung sicheren Schutz
vor der Infektionskrankheit gibt, muss
gegen die Krankheit meist mehrmals
geimpft werden. Drei Impfungen sind
die Regel. Durch die Entwicklung von
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derarzt ist das bekannt. Informieren Sie
ihn deshalb vor der ersten Impfung! Die
Wirksamkeit des Impfstoffs wird durch
die Impfung unter die Haut nicht beein-
trachtigt. Es konnen lediglich kleine,
manchmal schemenhafte Knétchen auf-
treten, die aber wieder verschwinden.

Kombinationsimpfstoffen kann heutzu-
tage aber mit einem Pieks gegen bis zu
sechs Krankheiten gleichzeitig geimpft
werden. Das entlastet Thr Baby und Sie
als Eltern.

Die erste Impfung steht bei Sduglingen
bereits im dritten Lebensmonat an, bis
zum 15. Lebensmonat sind die meis-
ten Impfungen bereits geschafft. Auf-
frischimpfungen sind dann nur noch
im fiinften und zwischen dem 11. und
18.Lebensjahr notwendig. Empfohlen
werden derzeit:
die Sechsfach-Impfung gegen Teta-
nus,Diphtherie,Keuchhusten(Pertus-
sis), Kinderlahmung (Polio), Haemo-
philus B und, fiir Kinder mit Blutge-
rinnungsstérungen besonders wich-
tig, Hepatitis B
die Dreifachimpfung gegen Masern,
Mumps und Rételn
seit 2004: die Impfung gegen Wind-
pocken; seit kurzem steht ein Vier-
fachimpfstoff gegen Masern, Mumps,
Roételn und Windpocken zur Verfii-

gung



Zusdtzlich empfehlenswert: ein Schutz
gegen Hepatitis A. Eine Impfung steht

Schone, gesunde Zdhne sind fiir jeden
erstrebenswert; fiir Kinder und Er-
wachsene mit einem von-Willebrand-
Syndrom aber sind sie ein Muss. Denn
werden die Zdhne nicht gepflegt, ent-
stehen Karies und Zahnfleischentziin-
dungen (Parodontitis), die das Risiko
einer gefdhrlichen Blutung der Mund-
schleimhaut erhéhen. Karies und Zahn-
fleischentziindung vorzubeugen, ist
ganz einfach:

Zucker ist Gift
fiir die Zahne. Gewohnen Sie Thr Kind
deshalb gar nicht erst an zuckersiif3e Le-
bensmittel. Besonders schddlich sind sie,
wenn sie lange in Kontakt mit den Zdh-
nen sind. Auf gezuckerte Kindertees, die
noch immer das Milchzahngebiss vieler
Kleinkinder zerstoren, sollten Sie auf
jeden Fall verzichten. Auch Sifte ent-
halten Zucker und Sdure, die den Zahn-
schmelz angreifen. Ideales Getrank ist
deshalb Wasser. Trinkt Ihr Kleines aber
nur Saft, sollte es moéglichst friihzeitig
aus dem Becher trinken. Dann ist der
Kontakt zwischen Zihnen und Zucker
viel kiirzer. Spdter sind Karotten und
Apfel Schokolade und Bonbons vorzu-
ziehen. Fiir was Siif8es zwischendurch
gibt es inzwischen ein grofSes Angebot

Die Zahne pflegen

fiir Kinder ab dem ersten Lebensjahr zur
Verfiigung.

zuckerfreier StiBwaren, die mit dem
»Zahnmdannchen« gekennzeichnet sind.

Sobald sich das erste
Milchzdhnchen zeigt, sollte regelma-
Biges Zdhneputzen in den Tagesablauf
integriert werden. Denn die Milchzdh-
ne sind Platzhalter fiir die bleibenden
Zdhne und diirfen nicht vernachlassigt
werden. Anfangs konnen Sie ein Watte-
stdbchen benutzen. Sind mehr Zdihn-
chen da, verwenden Sie am besten eine
weiche, altersgerechte Kinderzahnbiirs-
te. Das Kind sollte daran gewohnt wer-
den, morgens nach dem Friihstiick und
abends vor dem Zubettgehen die Zdhne
zu putzen. Auch Sie als Erwachsener
sollten regelmdfig mit einer weichen
Zahnbiirste putzen, um das Zahnfleisch
nicht zu verletzen. AuRerdem empfiehlt
sich schon frith die Verwendung von
Zahnseide, um die Zahnzwischenraume
zureinigen. Dort bleiben Speisereste be-
sonders leicht haften und kénnen Karies
und Entziindungen hervorrufen.

Fluorid macht die Zdh-
ne stark. In den ersten Monaten erhal-
ten die meisten Babys in Deutschland
eine Kombination aus Vitamin D und
Fluorid zur Starkung von Knochen und
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Zdhnen. Auch die Kinderzahnpasta, die
Ihr Kind verwendet, sollte eine dem Al-
ter angepasste Dosis Fluorid enthalten.
Bei manchen Kindern empfiehlt es sich,
»Risikozdhne« mit einem Fluorlack zu
iberziehen. Meist sind es die vorderen
Backenzdhne, die fiir Karies besonders
anfdllig sind. Auch fiir Erwachsene bie-
tet sich eine fluoridhaltige Zahnpasta
an, eventuell auch eine einmalwo6chent-
liche Fluoridierung. Zusatzlich kénnen
Sie durch die Verwendung von fluori-
diertem Kochsalz eine ausreichende Zu-
fuhr sicherstellen.

Als Erwachsener soll-
ten Sie alle sechs Monate zum Zahnarzt
gehen, auch wenn Sie keine Beschwer-
den haben. Wichtig: Der Zahnarzt muss
wissen, dass Sie an einem von-Wille-
brand-Syndrom leiden. Nur so kann er
das Risiko von Behandlungen einschat-
zen und vorbeugende Maldnahmen
durchfiihren! Auch fiir Kinder empfiehlt
sich mit dem Durchbruch der Zdhnchen
der regelmdfBige Besuch beim Zahn-
arzt. Er kann feststellen, ob die Zdhne
richtig kommen und ob der Zahnwech-
sel normal ablduft. Er kann gefdhrdete
Milchzdhne durch eine Versiegelung
schiitzen. Und er kann Ihrem Kind auch
zeigen, wie es seine Zdhne richtig putzt,
wenn es hier Probleme gibt.

78

Als Er-
wachsener sollten Sie Ihren Zihnen, je
nach Bedarf, ein- bis zweimal jdhrlich
eine professionelle Zahnreinigung »goén-
nen«. Zahnstein wird komplett entfernt,
die Zahnzwischenrdume und auch die
Zahntaschen, in denen sich Keime an-
siedeln kénnen, werden intensiv gerei-
nigt.

Ubrigens: Der Zahnarzt ist oft der Erste,
der eine Blutgerinnungsstorung fest-
stellt.

Werden zahnarztliche Eingriffe not-
wendig, etwa die Behandlung einer
Karies, die Sanierung des Zahnflei-
sches oder eine kieferorthopadische
Regulierung, mussderZahnarztunbe-
dingt mit dem Behandlungszentrum
Riicksprache halten. Nur gemeinsam
kénnen die Arzte das Blutungsrisiko
abschédtzen und uber die prophylak-
tische Substitution von Faktor ent-
scheiden. Muss ein Zahn gezogen
werden, muss zusdtzlich zu den o6rt-
lichen blutstillenden Manahmen bei
schwerem von-Willebrand-Syndrom
immer Faktor gegeben werden.



Manchmal sind es die kleinen Dinge, die
das Leben fiir Sie als VWS-Patient leich-
ter machen. Nach schweren Gelenkblu-
tungen kénnen beispielsweise Schienen
die geschddigten Gelenke erst einmal
entlasten. Gerade bei hdufigen Proble-
men am Sprunggelenk wirken sie stabi-
lisierend. Auch mit speziellen Schuhen
lassen sich Sprunggelenke schiitzen.
Einlagen aus Gel- oder Luftpolstern kén-

Der Urlaub steht vor der Tiir. Mit Gerin-
nungsfaktor im Gepadck ist dies heutzu-
tage kein Problem mehr. Dennoch: Fiir
Ihre Familie mit einem Familienmit-
glied, das unter einem von-Willebrand-
Syndrom leidet, bedeutet Urlaub eine
sorgfdltige Planung. Und die beginnt
schon mit der Wahl des Reiseziels.

Wohin soll die Reise gehen?

An die Nordsee, nach Chile oder doch
in die Tiirkei? Grundsitzlich kdnnen
VWS-Patienten iiberall Ferien machen.
Es ist allerdings sinnvoll, dass gerade
bei schwerer Blutungssymptomatik im
Notfall schnell medizinische Hilfe mog-
lich ist. Belastende klimatische Bedin-
gungen und unhygienische Verhaltnisse
konnen die Urlaubslaune aufSerdem ver-
derben. Das gilt insbesondere bei Urlaub

Auf Reisen

nen Schritte abfedern und so Knie- und
Sprunggelenke schonen. Ein orthopadi-
scher Schuhmacher kann weiterhelfen
und Sie iiber die Moglichkeiten infor-
mieren. Grundsatzlich sollten solche
unterstiitzenden MafBnahmen immer
nur voriibergehend und nicht zu lange
getragen werden, um den Muskel nicht
zu schwachen.

mit einem Kind. Mit einer fiinfjdhrigen
VWS-Patientin einen Uberlebenstrip in
Venezuela zu planen, ist sicher keine
gute Idee. Auch abgelegene Inselchen,
so idyllisch sie auch sein mégen, sind
keine idealen Ferienziele. Bendtigen
Sie dauerhaft oder bei Bedarf ein Fak-
torprdparat, ist es besser, sich bei Aus-
landsreisen fiir ein Land zu entscheiden,
das eine dem deutschen Standard ent-
sprechende  Substitutionsbehandlung
gewdhrleistet. Dies ist in Westeuropa,
Kanada, USA, Australien und Neusee-
land sicher der Fall. Eine Liste der Be-
handlungszentren weltweit kénnen Sie
tiber Ihr Behandlungszentrum, die Deut-
sche Himophilie-Gesellschaft oder die
Interessengemeinschaft ~ Hamophiler
anfordern. Auch auf der Internetseite
der World Federation of Hemophilia
(www.wfh.org) werden Sie fiindig. Liegt
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das ndchstgelegene Behandlungszen-
trum von Threm Ferienziel weiter ent-
fernt und sind Sie ohne Auto unterwegs,
informieren Sie sich rechtzeitig iiber
Taxi-, Bus- oder Bahnverbindungen. In
der Notfallsituation verschwenden Sie
sonst nur wertvolle Zeit. Wer auf Num-
mer sicher gehen will, kann sich bereits
vor der Reise mit dem Zentrum an sei-
nem Urlaubsort in Verbindung setzen.
Und noch ein Tipp: Tauschen Sie sich
mit anderen VWS-Patienten oder Hd-
mophilien aus, die bereits in Ldndern
waren, die Sie gerne bereisen mdchten.
Das bringt Ihnen nicht nur den Geheim-
tipp fiir die beste Eisdiele, sondern auch
wertvolle Informationen {iber die medi-
zinische Versorgung vor Ort. Selbsthil-
fegruppen bieten gute Mdglichkeiten,
Gleichgesinnte oder Betroffene kennen
zu lernen.

Faktorkonzentrat im Gepack

Wenn Sie in den Urlaub fahren, sollten
Sie die Medikamente, die Sie benétigen,
in ausreichender Menge bei sich haben.
Das gilt fiir Desmopressin und Tran-
examsdure ebenso wie fiir ein eventuell
bendtigtes Faktorkonzentrat. Am bes-
ten, Sie besprechen das mit Ihrem Arzt.
Achten Sie bei Ihrem Faktorkonzentrat
auf das Haltbarkeitsdatum und denken
Sie auch daran, dass das Prdparat kiihl
gelagert werden sollte. Haben Sie noch
keine Kiihlboxen: Ihr Behandlungszen-
trum, die IGH/DHG bietet Ihnen gegen
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Schutzgebiihr verschiedene Kiithimdog-
lichkeiten an, etwa Kiihlgiirteltaschen
oder Kiihlrucksdcke. Fiir den Transport
im Auto sind Kiihlboxen geeignet, die
Sie liber den Zigarettenanziinder mit
Strom versorgen kdonnen. Vor Ort sollten
Sie die Moglichkeit haben, das Faktor-
prdparat in einem hygienisch einwand-
freien Kiihlschrank zu lagern.

Fiir die Mitnahme von Faktorprdpara-
ten ins Ausland benétigen Sie eine von
IThrem Arzt unterschriebene Zollbe-
scheinigung. Darin wird bestatigt, dass
Sie diese Reise nicht ohne Versorgung
mit Faktorkonzentraten antreten kon-



nen und auf die Mitnahme ausreichen-
der Mengen angewiesen sind. Zudem ist
eine drztliche Bescheinigung zur Vorlage
bei Behdrden sinnvoll. Steigen Sie in das
Flugzeug, muss der Arzt eine gesonder-
te Bescheinigung fiir Flugreisen ausstel-
len. Sie bestdtigt nicht nur, dass Sie das
Faktorprdparat benétigen und mit sich
fiihren missen, sondern auch, dass Sie
Thr Faktorprdparat mit an Bord nehmen
miissen, um im Notfall versorgt werden
zu kénnen. Am besten nehmen Sie die
gesamte Menge mit an Bord. Falls Thr
Koffer am Urlaubsort nicht ankommt,
haben Sie Ihr Medikament dann trotz-
dem dabei! Die Mitnahme von Spritzen
an Bord kann ebenfalls zum Problem
werden. Wenn Sie auf Nummer sicher
gehen wollen, nehmen Sie vor der Rei-
se Kontakt mit der Fluggesellschaft auf.
Die Formulare fiir beide Bescheinigun-
gen konnen Sie von der Homepage von
IGH/DHG (www.dhg.de; www.igh.info)
oder unter www.info-von-willebrand.
de herunterladen.

Was immer passieren kann: Thr Reise-
gepdck, und damit Thr Faktorprdparat,
kommt am Urlaubsort gar nicht erst
an oder mit tagelanger Verzégerung.
Sie lassen Ihren Rucksack stehen oder
Sie haben die bendtigte Menge unter-
schatzt und zu wenig eingepackt. Dann
ist es grundsdtzlich moglich, dass Sie
sich von Ihrem Behandlungszentrum
Faktor zuschicken lassen. Doch das
kann mehrere Tage dauern und ist mit

Auf Reisen

einem hohen Kostenaufwand verbun-
den. Besser ist es, sich bei dem Hdamo-
philiezentrum im Reiseland vorab iiber
die Verfiigbarkeit und die Kosten fiir
Gerinnungsprdparate zu informieren
und sich bei der eigenen Krankenkasse
iiber eine moégliche Kosteniibernahme
im Ausland zu erkundigen. Lassen Sie
sich Vereinbarungen moglichst schrift-
lich geben. Sinnvoll ist es zudem, sich
iber die Therapiemoglichkeiten und die
Qualitdt der Gerinnungsprdparate in
Ihrem Reiseland einen Uberblick zu ver-
schaffen. Nicht iiberall stehen qualitativ
hochwertige Gerinnungsprdparate zur
Verfiigung! Das gilt insbesondere fiir
osteuropdische Lander.

Unterwegs ungestort spritzen

Falls Sie sich oder Ihrem Kind wdhrend
der Fahrt in den Urlaub Faktorkonzen-
trat spritzen miissen, suchen Sie sich
einen ruhigen, hygienischen Ort, da-
mit Sie die Selbstbehandlung ungestort
durchfiihren kénnen. Sind Sie mit dem
Auto unterwegs, suchen Sie am bes-
ten eine Raststdtte auf und fragen dort
nach einem ruhigen Bereich. Auch in
der Bahn oder im Flugzeug sollten Sie
sich beim Personal erkundigen, wo Sie
ungestort spritzen kénnen. In der Bahn
konnen Sie »Mutter-Kind-Abteile« bu-
chen, in denen Sie ungestort sind. Wenn
Sie eine Busreise planen, sagen Sie dem
Busfahrer Bescheid, dass er bei Bedarf
eine Raststdtte anfdhrt.
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Die Reisedokumente
Wenn Sie auf Reisen gehen, sollten Sie
folgende Reisedokumente dabei haben.
Personalausweis oder Reisepass, je nach
Reiseland
Notfallausweis
Impfausweis
Zollbescheinigung
drztliche Bescheinigung (fiir Flug-
reisen)
Krankenversicherungs-Chipkarte
Europdische Reiseversicherungskarte

Vorsicht bei Auslands-Reisekranken-
versicherung. Die Vereinbarungen
gelten bei einem von-Willebrand-
Syndrom oft nicht.

Impfungen

Reisen sind immer ein guter Anlass,
seinen Impfstatus wieder einmal {iber-
priifen zu lassen. Achten Sie auf einen
ausreichenden Impfschutz. Kinder mit
VWS sollten ohnehin entsprechend
den Empfehlungen der Stiandigen Impf-
kommission (STIKO) geimpft sein (sie-
he Seite 74). Fiir Erwachsene ist ein
wirksamer Schutz zumindest gegen
Tetanus (Wundstarrkrampf) und Diph-
therie dringend zu empfehlen. Denken
Sie beim Blick in Ihren Impfpass daran,
dass diese Impfungen in regelmdRigen
Abstdnden aufgefrischt werden miis-
sen. Bei Reisen ins Ausland empfiehlt
sich zudem generell ein Impfschutz ge-
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gen Hepatitis A und B, der fiir Patienten
mit VWS oder Himophilie aber ohnehin
eine Selbstverstandlichkeit sein sollte.
AuRRerdem sollten neben eventuellen
Pflichtimpfungen die fiir das jeweilige
Land empfohlenen Impfungen durch-
gefiihrt werden. Informationen gibt das
Robert Koch-Institut (www.rki.de).

Der Medikamentenkoffer
Stellen Sie lhren Medikamentenkof-
fer sorgfiltig zusammen, wenn Sie auf
Reisen gehen. Lassen Sie sich dabei von
Arzt oder Apotheker beraten.
Desmopressin, Tranexamsdure nach
Bedarf
Kiihlbox mit ausreichender Menge
an Faktorprdparat bei Bedarf
Fiir den Notfall bei Blutungen
- Wundschnellverband
- Rollenpflaster
- Desinfektionsmittel
- Tupfer bei Bedarf
- Ersatz-Butterflys und normale
Kaniilen bei Bedarf
- Staubinde bei Bedarf
Reiseapotheke
- elastische Binde
- Fieberthermometer
- sterile Einmalspritzen und
Kaniilen bei Bedarf
- Pflaster und Mittel fiir die
Wundversorgung
- Sonnenschutzmittel und Mittel
gegen Sonnenbrand
- Mittel zum Abwehr gegen
Insekten



- Medikamente fiir die Behandlung
von:
- Durchfall und Elektrolyt-
mangel
- Ubelkeit und Reisekrankheit
- Schmerzen (siehe Seite 53)
- Erkdltungskrankheiten

Wenn Kinder alleine verreisen
wollen

»Dieses Jahr fahr’ ich nicht mit euch in
Urlaub. Ich will lieber mit Freunden ver-
reisen.« Diese Ansage ldsst alle Eltern
erst einmal schlucken. Sie als Eltern ei-
nes Kindes mit einem von-Willebrand-
Syndrom schlucken sicher doppelt. Da-
bei ist es fiir eine gesunde Entwicklung
Ihres Kindes wichtig, in die Selbstdandig-
keit entlassen zu werden. Auch und ge-
rade fiir ein Kind mit VWS, auch bei einer

I Behandlungszentrum am Reiseziel
ausfindig machen und Kontakt auf-
nehmen

I Faktorprdparatin ausreichender Men-
ge erwerben und fiir Kihimoglichkeit
sorgen

I Zollbescheinigung und érztliche Be-
scheinigung beim Behandlungszent-
rum ausstellen lassen

I bei Flugreisen: drztliche Bescheini-
gung flir Flugreisen ausstellen lassen;
Kontakt mit der Fluggesellschaft auf-
nehmen

Auf Reisen

schweren Verlaufsform. Wollen Sie Ihre
14jdhrige Tochter, verstdndlicherweise,
nicht allein losziehen lassen, bieten sich
Feriencamps an, die von verschiedenen
Selbsthilfeorganisationen  angeboten
werden. Das Angebot ist grof3 und viel-
faltig. Dort kénnen Sie sicher sein, dass
Ihr Kind immer die notwendige medizi-
nische Unterstiitzung erhdlt, die es ge-
rade bendtigt. Auch der Erfahrungsaus-
tausch unter Gleichaltrigen kann niitzen
und die Kinder erkennen lassen »Ich bin
mit meiner Krankheit nicht allein«. Es
kann aber durchaus sein, dass Ihr Kind
gerade nicht mit anderen kranken Kin-
dernverreisen mochte, sondern als ganz
normales Kind mit seinen »gesunden«
Freunden, etwa mit dem Schwimmver-
ein oder der Jugendgruppe auf Tour ge-
hen will. Auch das ist verstandlich und

I Giiltigkeit von Reisepass bzw. Perso-
nalausweis priifen

I Impfstatus prifen und notwendige
Impfungen durchfiihren lassen

I Medikamentenkoffer zusammenstel-
len

I Notfallausweis eventuell aktualisie-
ren

1 Ubernahme der Kosten fiir Behand-
lung und Faktor bei Notfall im Ausland
mit der Krankenkasse kldren

I eventuell private Auslandsversiche-
rung abschlieen

I Rickholtransport abkldren
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ab dem Zeitpunkt moglich, an dem der
Jugendliche die Selbstbehandlung ver-
ldsslich durchfiihren und Risiken rea-
listisch einschédtzen kann. Informieren
Sie aber die begleitenden Betreuungs-
personen und versorgen Sie sie mit den

Kinder lieben es, sich zu bewegen. Schon
die Kleinsten sind stdndig aktiv. Und
viele von ihnen greifen zum Ball, ge-
hen in den Tanzunterricht oder werden
zu kleinen Wasserratten - zum Gliick.
Denn Sport ist, von extremem Leis-
tungssport einmal abgesehen, gesund
fiir Kérper und Seele. Das gilt auch fiir
Kinder und Erwachsene mit einer Blut-
gerinnungsstérung. Denn Sport starkt
die Muskulatur und férdert die korper-
liche Koordinationsfdhigkeit. Eine gut
entwickelte, starke und gesunde Musku-
latur, gepaart mit guter motorischer Ko-
ordination, stabilisiert und schiitzt auch
die Gelenke. Wer motorisch gut drauf
ist, senkt auch sein Verletzungsrisiko.
Mit einer angemessenen koérperlichen
Bewegung kann deshalb auch schweren
Blutungen vorgebeugt werden.

Und noch ein psychosozialer Aspekt
kommt hinzu: Die Teilnahme an sport-
lichen Aktivititen fordert die Inte-
gration und gibt Selbstbewusstsein.
Ausgeschlossen sein ist fiir alle Kinder
dagegen nur schwer zu ertragen. Halten
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notwendigen Notfallnummern fiir den
Ernstfall. Ideal ist es, wenn eine Betreu-
ungsperson in der Lage ware, im akuten
Notfall Faktorkonzentrat zuzubereiten
und zu spritzen.

Sie Ihr Kind deshalb nicht aus tibertrie-
bener Vorsicht von koérperlicher Akti-
vitdt ab. Lassen Sie auch die Einjdhrige
auf das Bobby Car, den Dreijdhrigen aufs
Dreirad oder Laufrad und die Fiinfjdh-
rige aufs Fahrrad. Und unterstiitzen Sie
Ihr Kind in seinen sportlichen Ambiti-
onen. Dabei sollten Sie jedoch auf ver-
schiedene Dinge achten:
Die Gerinnungsstérung muss gut
kontrolliert sein, die Blutgerinnung
in einem weitestgehend blutungssi-
cheren Bereich liegen; dies gelingt bei
schweren VWS-Verlaufsformen am
besten unter einer Dauerprophylaxe.
Die sportliche Belastung muss dem
Alter, dem Schweregrad des VWS,
moglichen Gelenkschdden und der
Leistungsfdhigkeit angepasst sein.
Die Sportart sollte gelenkschonend
sein und ein geringes Verletzungsri-
siko haben.
Ob Leistungssport moglich ist, hangt
von Blutungsneigung ab und muss
individuell entschieden werden. Bei
schweren Verlaufsformen ist er nicht
geeignet.



Notwendige SchutzmafSnahmen, et-
wa ein Fahrradhelm, sollten konse-
quent ergriffen werden.

Geeignet oder nicht geeignet: ein
Uberblick iiber die wichtigsten
Sportarten

Diese Bewertungen gelten bei einer
schweren Blutungssymptomatik! Bei
leichten Verldufen sind viele Sportarten
moglich, auch ein fiir Kinder so wichti-
ger Mannschaftssport. Sprechen Sie mit
Ihrem Arzt!

Ohne Einschrdankungen geeignet

Schwimmen und Tauchen sind die
idealen Sportarten. Im Wasser werden
Muskeln und Gelenke entlastet, die Kor-
permuskulatur gekraftigt. Gehen Sie mit
IThrem Kind schon friih ins Schwimm-
bad. Vielleicht entwickelt es sich zu ei-
ner kleinen Wasserratte. Rudern, Kajak-
oder Kanufahren konnen bei intakten
Gelenken die Muskulatur starken. Keine
Wildwasserfahrten! Auch mit Surfbrett
oder Segelboot diirfen VWS-Patienten
aufs Wasser. Wer mit dem kiihlen Nass
nicht so viel anfangen kann: Joggen,
Nordic Walking und Wandern bieten
hervorragende Moglichkeiten fiir ein
gemadlligtes Ausdauertraining. Radfah-
ren starkt vor allem die Wadenmusku-
latur. Pferdeliebhaber diirfen voltigie-
ren oder auch reiten. Springen sollte
allerdings vermieden werden. Wenige
Moglichkeiten haben Kinder, die gerne

Fit bleiben mit Sport

Fit for Fun

Sport muss Spaf3 machen — andern-
falls ist das frithe »Aus« vorprogram-
miert. Eine Sportart sollte deshalb
auch bei Kindern mit einem schweren
VWS nicht nur danach ausgewdhlt
werden, ob sie fiir die Krankheit
glinstig ist, sondern auch danach, ob
sie Spafl macht. Wenn lhre Tochter
oder Ihr Sohn Angst vor dem Wasser
haben oder Schwimmbdader schon
allein wegen des Chlorgeruchs ver-
abscheuen, werden aus ihnen keine
begeisterten Schwimmer werden,
auch wenn dies noch so gesund ware.
Zum Gliick ist die Palette geeigneter
Sportarten grof.

mit einem Ball spielen. Hier bleibt nur
Tischtennis oder vielleicht in spiterem
Alter Golf. Im Winter bietet sich gema-
Rigter Skilanglauf an. Auch Schlitt-
schuhlaufen wird akzeptiert, wenn auf
Spriinge verzichtet wird. Fiir alle, die
neben der Bewegung vor allem Gesel-
ligkeit mochten: Kegeln und Bowling,
aber auch Boccia sind kein Problem.

Problematisch

Leichathletische Sportarten werden
eher kritisch bewertet, da sie Muskeln,
Sehnen und Gelenke belasten. Das gilt
fiirs Sprinten ebenso wie fiir Weit- und
Hochsprung und alle StoRdisziplinen
wie Speer-, Diskus- und Hammerwurf.
Tennis und Badminton konnen zu
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Uberlastungsschiden fiihren. Sie sind
nur bedingt geeignet. Ellenbogen und
Handgelenke werden auch beim Bogen-
schiefBen stark belastet. Basketball ist
akzeptabel, wenn der vorgeschriebene
fehlende Korperkontakt tatsdchlich ein-
gehalten wird. Wer schneller vorwarts-
kommen will: Inlineskates machen’s
moglich. Aber nur mit moderatem Tem-
po und entsprechenden Schutzmaf3-
nahmen.

Verboten

Am schwierigsten diirfte den meisten
Kindern der Verzicht auf viele Mann-
schaftssportarten fallen, namlich Fuf3-
ball, Handball und (Eis-)Hockey. Doch
die Verletzungsgefahr durch den engen
Kérperkontakt ist bei schwerem VWS
einfach zu hoch. Auf alle Kampfsport-
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arten, also Boxen, Ringen und Judo,
miissen sie ebenfalls verzichten. Hier
ist die Verletzungsgefahr ebenso das
Problem wie beim Abfahrtsskilauf oder
Snowboarden. Auch Gerdteturnen ist
mit einer hohen Uberlastungs- und Ver-
letzungsquote verbunden. Das Moun-
tainbike ist ebenfalls ein ungeeignetes
Sportgerdt. Zu hoch sind die Erschiitte-
rungen beim Abfahren durchs Geldnde,
zu hoch das Verletzungsrisiko.

Nicht vom Schulsport
ausschlieBen

Sportistinder Schule ein wichtiges Fach.
Was die korperliche Aktivitdt angeht,
vor allem aber auch was die Integration
und die sozialen Kontakte betrifft. Nicht
selten wird in der Sporthalle die Hack-



ordnung auch fiir das Klassenzimmer
festgelegt. Wer nicht mitmachen kann,
gilt schnell als AufRenseiter. Kindern
mit einem von-Willebrand-Syndrom
sollte deshalb die Teilnahme am Schul-
sport grundsatzlich ermdglicht werden,
auch wenn sie, je nach Schwere der Blu-
tungssymptomatik, nicht an allen Ak-
tivititen werden teilnehmen kénnen.
Einige Punkte sind dabei besonders
wichtig:
Der Sportlehrer muss {iber die Krank-
heit Ihres Kindes informiert werden
und iiber die damit zusammenhdn-
genden Risiken. Er sollte beurteilen
konnen, welche Aktivitdten fiir Thr
Kind nicht geeignet sind. Eine Not-
fallnummer, unter der immer jemand
erreichbar ist, sollte zudem parat lie-
gen. Der Sportlehrer sollte z.B. iiber
den Notfallausweis Bescheid wissen.
Ihr Kind sollte wissen, welche Ubun-
gen es nicht mitmachen kann und
sollte sich vor allem nicht tiberschat-
zen. Inwieweit das gelingt, hiangt
auch von seiner Akzeptanz in der
Klasse insgesamt ab.
Wird Thr Kind prophylaktisch oder
bei Bedarf mit einem Faktorprdparat
behandelt oder auch mit Desmopres-
sin, sollten diese Medikamente im-
mer dabei sein. Fiir die Sportstunde
gilt das in besonderem Malf3e.
Bei einer Dauerprophylaxe mit drei
Injektionen pro Woche sollte mog-
lichst eine Injektion auf den Tag des
Sportunterrichts gelegt werden.

Fit bleiben mit Sport

Bei ernster Verletzung sollte Thr Be-
handlungszentrum informiert wer-
den.

Nur mit Helm und Knieschonern
Ist bei korperlicher Aktivitdt der Kopfin
Gefahr, miissen Kinder mit einem von-
Willebrand-Syndrom wie alle anderen
Kinder auch einen gut sitzenden Sturz-
helm tragen. Und zwar immer! Auch bei
der kurzen Runde zum nachstgelegenen
Bdcker. Nur so ldsst sich bei einem Sturz
das Risiko fiir eine lebensgefdhrliche
Hirnblutung senken. Beim Radfahren
sind Sturzhelme fiir Kinder inzwischen
ohnehin Pflicht. Wer sich aufs Pferd
setzt, benoétigt einen Dreipunkthelm.
Wer unbedingt inlineskaten mdchte:
Helm sowie Knie- und Ellbogenschiit-
zer miissen verwendet werden. Helme
und Gelenkschoner schiitzen aber nur
bedingt. Eine Hirnblutung oder eine Ge-
lenkblutung kann nach einem Sturz nie
ausgeschlossen werden.

Ob die Gelenke von Kleinkindern ab-
gepolstert werden sollen, wenn sie
das Laufen lernen und oft fallen, wird
unterschiedlich bewertet. Zwar las-
sen sich Blutungen madglicherweise
abschwdchen, andererseits wird die
Bewegungsfdhigkeit Ihres Kindes stark
eingeschrankt. Sprechen Sie mit Threm
Hamophiliezentrum.
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Einen Schwerbehindertenausweis be-
antragen? Da schiitteln viele Eltern von
VWS-Kindern oder auch erkrankte Er-
wachsene den Kopf. Aus véllig falscher
Scham. Denn der Schwerbehinderten-
ausweis bringt nicht nur Vorteile bei
der Nutzung offentlicher Verkehrsmit-
tel, sondern auch steuerliche Vergiinsti-
gungen. Da wdre es einfach nur unklug,
dies nicht zu nutzen. Uberlegen Sie sich
in Ruhe, ob Sie bei einem schwer verlau-
fenden von-Willebrand-Syndrom nicht
doch {iber Ihren Schatten springen wol-
len.

Der Antrag auf einen Schwerbehinder-
tenausweis und die sich daraus ergeben-
den Vorteile kann bei dem zustdndigen
Versorgungsamt bzw. Landratsamt an-
gefordert oder im Internet eingesehen
werden. Vorrausetzung hierfiir ist die
Einstufung des Grades der Behinderung
(GdB). Beurteilt wird der Behinderten-
grad von den Arzten des Versorgungs-
amtes in aller Regel auf der Basis der
Unterlagen Thres behandelnden Arztes.
Nur wenn diese Unterlagen fiir die Be-
urteilung nicht ausreichen, wird eine
Untersuchung durch einen Gutachter
des Versorgungsamtes veranlasst. Bei
VWS wird dies jedoch nicht notwendig
sein.

Schwerbehindert ist nach dem Schwer-
behindertengesetz jeder, der infolge
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korperlicher, geistiger oder seelischer
Behinderung nicht nur voriibergehend,
sondern ldnger als sechs Monate und
dauernd behindert ist, einen Behinde-
rungsgrad von mindestens 50 Prozent
aufweist und dadurch nicht hinreichend
in die Gesellschaft eingegliedert werden
kann. Dagegen hat die berufliche Leis-
tungsfahigkeit oder die volle Erwerbfa-
higkeit mit dem Grad der Behinderung
nichts zu tun.

Das Schwerbehindertengesetz ergdnzt
den Grad der Schwerbehinderung um
die folgenden Merkzeichen:

G = erhebliche Beeintrachtigung der
Bewegungsfdhigkeit im Straf3en-
verkehr

aG = auBergewdhnliche Behinderung

H = Hilflosigkeit

B= Notwendigkeit stindiger Beglei-
tung

Bl = Blindheit

Gl = Gehorlosigkeit

Je nach Grad der Schwerbehinderung
richten sich auch die Vergiinstigungen.
Bei einem von-Willebrand-Syndrom,
bei dem eine Substitutionsbehandlung
notwendig ist, wird bis zum sechsten
Lebensjahr, je nach Blutungsneigung
und Reifegrad des Kindes, auch noch
dariiber hinaus, Hilflosigkeit (H) ange-
nommen. Sie ist auch dann gegeben,
wenn nicht standig Hilfe geleistet wird,



aber eine zweite Person dauernd in Be-
reitschaft sein muss. Was das konkret
an Einsparungen bedeutet, konnen Sie
auf dem Versorgungsamt, bei dem Sie
den Antrag stellen miissen, erfahren.

Wer unter einem von-Willebrand-Syn-
drom leidet, bendétigt nicht nur Medi-
kamente zur Blutstillung. Auch Kopf-
schmerzen, Erkdltungskrankheiten oder
Magen-Darm-Beschwerden miissen mit
zusdtzlichen Medikamenten behan-
delt werden. Dann heif3t es: aufgepasst.
Denn nicht alle Medikamente sind bei
Blutgerinnungsstorungen geeignet.

An vorderster Stelle der »Dont’s« steht
das am hdufigsten eingenommene
Schmerzmittel Acetylsalicylsdure (ASS).
Es bekdmpft nicht nur Schmerzen. Es
senkt auch die Blutgerinnung, indem es
die blutstillende Wirkung der Blutplatt-
chen auBer Kraft setzt. Nehmen Patien-
ten mit einem von-Willebrand-Syndrom
ASS ein, steigt das Blutungsrisiko dras-
tisch an. Diese gerinnungshemmende
Wirkung von ASS wird in niedrigen Do-
sen zur Vorbeugung von Herzinfarkten
genutzt. Auch das Schmerzmittel Ibu-
profen, das immer hdufiger bei Kindern
gegen Fieber und Schmerzen eingesetzt
wird, beeintrichtigt die Wirkung der
Blutplattchen, allerdings scheint die Blu-
tungsgefahr hier geringer als bei ASS.

Tipps zur Medikamentenwahl

Gerade Jugendliche wollen oft auf
keinen Fall einen Schwerbehinderten-
ausweis. Kein Problem. Er kann jeder-
zeit wieder zuriickgegeben werden.

Medikamente, die ASS oder bedingt
Ibuprofen enthalten, sind bei einer
Blutgerinnungsstorung deshalb nicht
geeignet. Das Tiickische: Gerade ASS
ist hdufig Bestandteil von Kombinati-
onsprdparaten, die zusdtzlich ein wei-
teres Schmerzmittel und/oder Koffein
enthalten und deswegen auf den ersten
Blick nicht zu erkennen sind. Bei einem
Schmerzmittel sollten Sie deshalb ge-
nau auf den Beipackzettel sehen, der
alle Inhaltsstoffe auflistet. Es ist durch-
aus moglich, dass gelegentlich eines der
hier genannten Medikamente einge-
nommen werden muss. Dies muss aber
immer mit dem Behandlungszentrum
abgesprochen werden. Oder Sie fragen
Ihren Apotheker.

Aspirin, Aspro, Santasal, Togal ASS,
Chefapyrin, dolomo, Fibrex, HA-Tablet-
ten N, Neuranidal N, ratioGrippal + C,
ratiopyrin, Spalt, Godamed, Gelonida,
Dolviran, Tempil, Thomapyrin, Boxazin,
Melabon, Quadronal ASS comp., Ring N.
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Aktren, Contraneural, Dismenol, Dolgit,
Dolormin, Dolo-Puren, ibuHexal, ibu-
profenStada, Nurofen

Es gibt jedoch eine ganze Reihe von Me-
dikamenten gegen banale Erkrankun-
gen, die auch bei einem schweren von-
Willebrand-Syndrom ohne Probleme
eingenommen werden kénnen:

Paracetamol (z.B. ben-
u-ron; auch gegen Fieber! Standardme-
dikament fiir Kinder), Metamizol (z.B.
Novalgin), Prophyphenazon, Scopola-
min plus Paracetamol (gut geeignet

Erziehung: auf Selbstandigkeit
achten

Die Erziehung eines Kindes, das unter
einem schweren von-Willebrand-Syn-
drom leidet, ist fiir Sie als Eltern eine
groBe Herausforderung und macht ei-
nen Spagat zwischen optimaler medi-
zinischer Betreuung einschlieRlich ge-
biihrender Vorsichtsmafnahmen und
moglichst groBer Selbstandigkeit erfor-
derlich. Denn einerseits leidet Ihr Kind
an einer schweren, chronischen Krank-
heit mit permanentem Blutungsrisiko
und drohenden Folgeschdden; es beno-
tigt eine aufwdndige Behandlung, die
nicht véllig ohne Risiko ist. Andererseits
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bei Menstruationsbeschwerden), Tilidin
plus Naloxon, Tramadol, Meloxicam

Acetylcystein (z.B. Flui-
mucil), Ambroxol (z.B. Mucosolvan), Co-
dein (z.B.Codipront) sowie alle pflanz-
lichen Sifte, beispielsweise Efeublat-
tersaft oder Thymiansaft (z.B. Prospan,
Thymipin) und Hustentees (z.B. Heu-
mann Bronchialtee)

Xylometazolin (z.B.
Otriven), Oxymetazolin, Tetryzolin,
Dexpanthenol (z.B. Bepanthen)

Emser Salz,
Hexitidin, Benzylamin, Tyrothricin

soll es moglichst »normal« aufwachsen,
sozial eingegliedert sein und auf ein au-
tonomes Leben mit der Krankheit vor-
bereitet werden. Erschwerend kommt
hinzu, dass Sie als Eltern hdufig unter
Schuldgefiihlen leiden, weil Sie die
Krankheit an Ihr Kind vererbt haben.

Auch wenn es schwerfillt: Versuchen
Sie Thre Angste einzudimmen und sie
vor allem nicht auf Tochter oder Sohn zu
tibertragen. Lassen Sie Ihr Kind so weit
wie moglich aufwachsen wie andere
Kinder auch. Uberbehiitung, auch wenn
sie noch so verstandlich ist, schrankt
die korperliche und soziale Entwick-



lung ein. Schimpfen Sie nicht, wenn Ihr
Kind wie andere kleine Kinder herum-
tobt. Besteht berechtigter Anlass, ge-
fahrliche Aktivititen einzuschrdnken,
verbieten Sie diese nicht nur, sondern
erkldaren Sie auch weshalb. Machen Sie
Ihrem Kind nie Vorhaltungen, wenn es
blutet, beispielsweise, weil es von der
Schaukel gefallen ist. Dadurch riskieren
Sie, dass Blutungen aus Angst vor Schel-
te verheimlicht werden.

Unterstiitzen Sie Ihr Kind darin, die
Krankheit zu akzeptieren und sein
Selbstwertgefiihl nicht davon abhdn-
gig zu machen. Das von-Willebrand-
Syndrom ist nur ein winziger Teil der
gesamten Personlichkeit. Trotzdem
bedeutet sie eine grofSe psychische Be-
lastung. Erfolge in anderen Bereichen
konnen das Selbstwertgefiihl Ihres Kin-
des stiitzen. Vielleicht schwimmt es
besonders schnell, kann besonders gut
Lego bauen oder schon friih ein Musik-
instrument spielen. Férdern Sie solche
Fdhigkeiten.

Erlauben Sie, ja férdern Sie schon friih
den Kontakt zu Altersgenossen. Das er-
leichtert die Integration, auch wenn Ihr
Kind nicht an allen Aktivitdten uneinge-
schriankt teilnehmen kann. Am besten
informieren Sie die Eltern der Freunde
Ihres Kindes iiber die Krankheit und
ihre Risiken. Sagen Sie auch, dass die
Krankheit nicht ansteckend ist.

Familienleben: so normal wie méglich

Auseinandersetzungen und Streit ge-
hoéren zu einer gesunden Entwicklung.
Scheuen Sie sie auch bei Ihrem kranken
Kind nicht. Und lassen Sie es nicht zu,
dass es seine Krankheit dazu nutzt, um
Forderungen durchzusetzen. Es sollte
sich daraus keine Sonderstellung erge-
ben.

Geschwister nicht vernach-
ldssigen

Geschwister von chronisch kranken
Kindern fiihlen sich hdufig zuriickge-
setzt, da sie weit weniger Aufmerksam-
keit erhalten als die kleine Schwester
oder der grof3e Bruder. Aus ihrer Sicht
dreht sich alles um das kranke Kind.
Da sie gerade in jiingerem Alter nicht
verstehen kénnen, weshalb das so ist,
kénnen sich Verhaltensauffalligkeiten
und Aggressionen entwickeln. Versu-
chen Sie deshalb so friith wie méglich zu
erkldaren, weshalb das Geschwisterchen
manchmal mehr Zuwendung bendétigt,
nicht alles mitmachen darf und 6fter
zum Arzt muss. Nur dann kénnen die
Geschwister allmdhlich verstehen, war-
um der »Storenfried« oft mehr Aufmerk-
samkeit und Zeit von Vater oder Mutter
benétigt. Altere gesunde Geschwister
kénnen auch an einer Schulung fiir die
Heimselbstbehandlung mitmachen und
so ein Stiick Verantwortung iiberneh-
men. Das entlastet die Eltern und for-
dert gleichzeitig die Bindung unter den
Geschwistern.
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Sie sollten aber gleichzeitig darauf ach-
ten, dass Sie Ihrem kranken Kind nicht
mehr an Aufmerksamkeit zukommen
lassen, als tatsdchlich notwendig ist.
Widmen Sie sich gezielt auch Thren ge-
sunden Kindern. Kleine Unternehmun-
gen mit nur einem Kind kénnen hier feh-
lende Zuwendung ausgleichen helfen.

Und der Partner?

Ein chronisch krankes Kind belastet
auch die Partnerschaft. Zu sehr wird
gerade in den ersten Jahren das Leben
von den Sorgen und Angsten {iberschat-
tet. Zu wenig Raum bleibt dann fiir die
Beziehung zwischen den Eltern. Gera-
de die Frauen konzentrieren sich dann
sehr auf Thre Mutterrolle. Dabei ist es
besonders wichtig, die Partnerschaft zu
pflegen und am Leben zu halten. Dazu
gehoren auch Unternehmungen ohne

Kinder mit einem von-Willebrand-Syn-
drom sind geistig genauso fit wie Kin-
der ohne eine chronische Erkrankung.
Den {iblichen Werdegang beginnend
mit dem Kindergarten in die Schule und
weiter in das Berufsleben kénnen sie
deshalb ganz genauso gehen.
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Kind. Organisieren Sie sich deshalb eine
oder zwei Betreuungspersonen fiir Ihr
Kind, denen Sie Ihr volles Vertrauen
schenken. Vielleicht wohnt eine fitte
Oma vor Ort, die ab und an gerne Ihre
Enkel betreut. Oder Sie finden ein Kin-
dermddchen, dem Sie die Betreuung
Ihres Kindes zutrauen. Sie sollte neben
Ihrer Handynummer auch die Telefon-
nummer des Himophiliezentrums ken-
nen. Ideal ist es, wenn die Betreuungs-
person im Notfall Faktor spritzen kann.

WICHTIG
Zuriick in den Job?

Auch wenn lhr Kind an einem von-
Willebrand-Syndrom leidet, kdnnen
Sie lhre Berufstatigkeit wieder auf-
nehmen. Spatestens, wenn es in den
Kindergarten kommt, konnen Sie an
einen Wiedereinstieg denken.

Regelkindergarten moglich

Es ist in Deutschland zwar nicht ver-
pflichtend. Doch ein Kind sollte in den
Kindergarten gehen. Auch wenn es an
einem schweren VWS leidet. Bei der
Wahl des Kindergartens haben Sie freie
Hand. Normalerweise wird Ihr Kind den
ndchstgelegenen Regelkindergarten be-
suchen. Dort lernt es Spielkameraden
aus seiner ndheren Nachbarschaft ken-
nen. Haben Sie einen Integrationskin-



Kindergarten — Schule — Beruf

Das sollten Erzieherinnen, Lehrer, Mitschiiler und Arbeitgeber

wissen

Kindergértnerin, Lehrer, Mitschiiler und
Arbeitgeber miissen dariiber infor-
miert sein, dass |hr Kind an einem von-
Willebrand-Syndrom leidet und was es
damit auf sich hat. Hier konnen Sie auf
die Internetseiten der Deutschen Ha-
mophiliegesellschaft oder der Interes-
sengemeinschaft Hdmophiler sowie auf

dergarten vor Ort, sollten Sie {iberlegen,
Ihr Kind dort unterzubringen. Der Vor-
teil: Die Betreuung des einzelnen Kin-
des ist intensiver. Dadurch sinkt mégli-
cherweise auch die Verletzungsgefahr.

In Mathe eine Eins

Was fiir den Kindergarten gilt, gilt erst
recht fiir die Schule. VWS-Kinder kén-
nen eine ganz normale Schule besuchen
und, mit gewissen Einschrankungen, an
allen Aktivitdten teilnehmen. Das ist fiir
die Entwicklung des Kindes von immen-
ser Bedeutung. Denn es wird schnell
feststellen, dass es im Lesen, Rechnen
und Schreiben und spéter in Mathe oder
Latein die gleichen Leistungen erbrin-
gen kann wie seine Mitschiiler. Durch
die guten Behandlungsméglichkeiten
mit Desmopressin, einer Bedarfsthera-
pie mit einem Faktorkonzentrat oder
auch einer Dauerprophylaxe mit der
Moglichkeit der Heimselbstbehandlung

www.info-von-willebrand.de verweisen.

Fir den Alltag sind folgende Informatio-

nen wichtig:

I Welche Aktivitdten sind verboten,
welche erlaubt?

I Was ist bei einer Blutung zu tun?

I Wer sollte bei einer Blutung kontak-
tiert werden?

werden kaum mehr blutungsbedingte
Schulausfallzeiten verzeichnet. Fehlzei-
ten miissen aufgefangen werden, etwa
indem Mitschiiler die Hausaufgaben
mitbringen. Besonderheiten gelten fiir
den Sportunterricht (siehe Seite 86) und
fiir langere Klassenfahrten. Solange Ihr
Kind noch nicht selbst spritzt, sollte ein
Elternteil bei schwerer Blutungssymp-
tomatik mitfahren. Oft werden fiir Klas-
senfahrten ohnehin Betreuungsperso-
nen unter den Eltern gesucht, so dass
dies kein Problem sein diirfte. Spritzt
Ihr Kind dann selbst, kann es auch al-
leine mit seinen Mitschiilern auf Tour
gehen. Dann ist es sinnvoll, im Vorfeld
einen Arzt vor Ort zu suchen, der bei
Notfdllen eingreifen kann.

Beruf: fast die freie Wahl

Wer unter einem leichten von-Willle-
brand-Syndrom leidet, ist in der Berufs-
wahl nicht eingeschrdnkt. Das nur noch
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seltene Auftreten von Blutungen unter
einer Dauertherapie und die schnelle
Versorgung durch Selbstinjektion bei
Blutungen hat aber auch die Berufswahl
fiir Patienten mit einem schweren von-
Willebrand-Syndrom in den letzten Jah-
ren viel einfacher gemacht. Es gibt nur
wenige Berufe, die nicht geeignet sind.
Das sind vor allem Tatigkeiten,

die schwere korperliche Anstrengun-

gen erfordern,

mit langem Stehen oder Knien ver-

bunden sind,

bei denen eine erhdhte Gefahr be-

steht zu stiirzen oder sich zu verlet-

zen.

Diese Einschrankungen schlieBen hand-
werkliche Tadtigkeiten nicht von vorn-
herein aus. Unproblematischer sind Be-
rufe, bei denen weniger koérperlicher
Einsatz gefordert wird, sondern geistige
oder kreative Leistungsfihigkeit. Ver-
waltung und Gesundheitsbereich sind
ebenso geeignet wie Marketing, Bank-
wesen und die Computerbranche. Offen

Spielen Sie mit offenen Karten!

Die Bewerbung um einen Arbeitsplatz
bereitet jedem Kopfzerbrechen. Dann
stellt sich die Frage: Wann informiere
ich meinen moglichen neuen Arbeit-
geber liber meine Krankheit. Das erste
Anschreiben ist sicher nicht der richtige
Zeitpunkt. Beim Vorstellungsgesprach,
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stehen auch pddagogische und juristi-
sche Berufe, wissenschaftliche sowie
kiinstlerisch-kreative Tdtigkeiten. Eine
gute Schulausbildung 6ffnet hier viele
Tiiren, so dass jeder den Beruf wadhlen

spdtestens, wenn Sie in der »zweiten«
Runde noch dabei sind, sollten Sie im
Falle eines schweren VWS aber die Kar-
ten aufden Tisch legen. Ein Arbeitgeber,
der an Ihrer Arbeitskraft interessiert ist,
wird deswegen keinen Riickzieher ma-
chen.



kann, der zu seinen Neigungen und Fad-
higkeiten passt. Kommt es im Laufe der
Jahre zu Folgeschdden, die die Ausiibung

Wer sich iiber angeborene Blutgerin-
nungsstorung und damit auch das von-
Willebrand-Syndrom informieren will,
findet ein ganzes Netz an Ansprech-
partnern, die sich um Betroffene und
ihre Familien intensiv kiimmern. Ihre
wichtigsten Kontaktpunkte in Sachen
Betreuung und Information sind

die Himophiliezentren bzw. Behand-

lungszentren

die Himophilie-Patientenorganisati-

onen bzw. Selbsthilfeorganisationen

Spezialisierte Hdmophiliezentren

Um Patienten mit einem von-Wille-
brand-Syndrom optimal behandeln
und informieren zu konnen, missen
die betreuenden Arzte, Schwestern und
Pfleger viel Erfahrung mit der Krank-
heit haben. Dies ist nur in spezialisier-
ten Behandlungszentren gewdhrleistet,
die inzwischen flichendeckend iiber
die ganze Bundesrepublik verteilt sind.
Dagegen kommen Kinderdrzte, Haus-
drzte oder Internisten viel zu selten in
Kontakt mit diesen Patienten, um deren
sehr spezielle Behandlung iibernehmen
zu kénnen. Unabdingbar ist aber eine
enge Zusammenarbeit zwischen den

Kompetente Ansprechpartner

des einmal gewdhlten Berufs nicht mehr
moglich machen, besteht jederzeit die
Moglichkeit der Umschulung.

Arzten vor Ort und mit dem Himophi-
liezentrum, denn es treten hdufig me-
dizinische Fragestellungen auf, die nur
in Zusammenarbeit zu I6sen sind. Bei
allen Fragen rund um das VWS, etwa
bei akuten Blutungen, Vorbeugung von
Folgeschdden, Faktorprdparaten oder
Medikamenten, wenden Sie sich immer
an Thr Behandlungszentrum. Dort ist
jederzeit rund um die Uhr jemand er-
reichbar, auch am Wochenende und an
den Feiertagen. Eine Liste der Himophi-
liezentren erhalten Sie iiber die Deut-
sche Himophiliegesellschaft.

Patientenorganisationen

Patientenorganisationen oder Selbst-
hilfegruppen gibt es fiir die meisten
chronischen Erkrankungen. Sie {iber-
nehmen einen wichtigen Teil der sozi-
alen Betreuung der Patienten und ihrer
Familien. Vor allem aber bieten sie die
Moglichkeit, sich mit Menschen auszu-
tauschen, die in der gleichen Situation
sind - fiir viele eine grof3e Hilfe und
Unterstiitzung. Die wichtigsten Selbst-
hilfegruppen fiir Himophilie, die auch
von-Willebrand-Patienten einschlieRen,
sind in Deutschland die »Deutsche
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Hdmophiliegesellschaft zur Bekdmpfung
von Blutungskrankheiten e.V.« und die
»Interessengemeinschaft Hamophiler.
Diese Selbsthilfegruppen organisieren

Eltern-Kind-Wochenenden, Kurse fiir
die Heimselbstbehandlung, Ferienlager
fiir Kinder und Jugendliche und Semi-
narveranstaltungen. AufSerdem verof-
fentlichen sie zahlreiche Informations-
broschiiren, stellen Notfallausweise zur
Verfiligung sowie Ortsverzeichnisse {iber
Hdamophiliezentren und leisten einen
wesentlichen Teil der Offentlichkeits-
arbeit. Vor Ort bieten sie auch konkrete
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Betreuung und psychosoziale Hilfe an.
Aus den Selbsthilfegruppen heraus ent-
wickeln sich hdufig Elterninitiativen, die
gemeinsam ihre Freizeit gestalten, sich
gegenseitig unterstiitzen und gerade
fiir die Eltern wichtige Ansprechpartner
sind, die mit der Diagnose »von-Wille-
brand-Syndrom« erstmals konfrontiert
sind. Die Selbsthilfegruppen vermitteln
Betroffenen das Gefiihl, nicht alleine mit
dieser Diagnose zu sein, und helfen ih-
nen, miindige Patienten zu werden, die
sich mit ihrer Krankheit bestens ausken-
nen.
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Autosomale Vererbung Die autosomale
Vererbung ist die Weitergabe der Erb-
information iiber die Autosomen (siehe
Chromosom).

Blutgerinnungsfaktoren Blutgerinnungs-
faktoren sind EiweiRstoffe, die in der Le-
ber gebildet, in das Blut abgegeben wer-
den und dort kursieren. Tritt eine Blutung
auf, wird ein Gerinnungsnetzwerk in
Gang gesetzt, bei dem ein Gerinnungsfak-
tor den anderen aktiviert. Ziel ist die Bil-
dung von Gewebekleber, der die Wunde
verschlief3t.

Blutungszeit Zeit in Minuten bis nach ei-
nem standardisierten Schnitt am Arm das
Blut gerinnt.

Chromosom Chromosomen sind Trdger
der Erbinformation (siehe Gen). Jeder
Mensch hat 46 Chromosomen, von denen
jeweils eine Halfte von der Mutter, die an-
dere Hilfte vom Vater stammt. 44 liegen
paarweise vor; sie werden als autologe
Chromosomen oder Autosomen bezeich-
net. Zusdtzlich hat jeder Mensch zwei
Geschlechtschromosomen. Frauen zwei
X-Chromosomen, Mdnner ein X- und ein
Y-Chromosom. Die Chromosomen befin-
den sich im Zellkern.

DNA DNA ist die Abkiirzung fiir Desoxy-
ribonukleinsdure. Die Erbinformation fiir
einen EiweiRstoff liegt auf einem Chromo-
somenabschnitt verschliisselt in Form der
DNA vor.
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Fibrin Gewebekleber, der die mit einem
Blutpfropf vorldufig gestillte Wunde end-
glltig verschlief3t. Fibrin legt sich wie Fa-
den iiber den Blutpfropf und wird in un-
16sliches Fibrin umgewandelt.

Gen Ein Gen ist ein Abschnitt auf einem
Chromosom, das die Information fiir die
Produktion eines bestimmten Eiweif3stof-
fes enthdlt. Die Gesamtheit der Gene eines
Organismus wird als Genom bezeich-
net. Das menschliche Genom besteht aus
30000 Genen.

Hamatom Ein Hdmatom ist eine Blutan-
sammlung im Gewebe. Wird auch als Blut-
erguss oder »blauer Fleck« bezeichnet.

Hamaturie Hdamaturie ist das Auftreten
von Blut im Urin. Ursache kann eine Blu-
tung der Niere, der Blase oder der ablei-
tenden Harnwege sein.

Mutation Eine Verdnderung eines Gens,
genauer gesagt der zugrunde liegenden
DNA wird als Mutation bezeichnet.

Plasmatisch Aus dem Plasma gewonnen
(siehe Rekombinant).

Protein Proteine sind Eiweistoffe. Sie be-
stehen aus Aminosduren, die miteinander
verbunden sind. Auch Gerinnungsfakto-
ren sind solche Proteine. Die Reihenfolge
der Aminosduren und die Faltung des Pro-
teins bestimmen die Form und die Funk-
tion des Molekiils. EiweiRstoffe mit nur



wenigen Aminosduren werden als Peptide
bezeichnet.

aPTT Aktivierte partielle Thromboplas-
tinzeit; Laborwert, der Auskunft {iber die
Gerinnungszeit gibt. Sie ist u.a. bei Faktor-
VIII-Mangel verldngert.

Rekombinant Gentechnisch hergestellt.
Rekombinante Gerinnungsfaktoren wer-
den in einer Zellkultur hergestellt, wah-
rend plasmatische Gerinnungsfaktoren
aus Blutplasma von Spendern isoliert wer-
den.

Substitution Ersatz.

Substitutionstherapie Bei der Substitu-
tionstherapie wird der fehlende Gerin-
nungsfaktor ersetzt (substituiert), indem
von aufBen ein Gerinnungsfaktor gespritzt
wird.

Thrombozyten Gehdren neben den roten
und weifSen Blutkérperchen zu den Blut-
zellen. Sie werden auch als Blutplattchen
bezeichnet. Thrombozyten sind fiir die
zweite Phase der Blutgerinnung verant-
wortlich. Sie bilden auf der Wunde einen

Glossar

Blutpfropf, den sogenannten Thrombus,
der die Wunde vorldufig verschlief3t.

Thrombus Blutpfropf.

von-Willebrand-Syndrom Das von-Wille-
brand-Syndrom ist eine angeborene oder
erworbene Blutgerinnungsstérung, bei
der ungeniigende Mengen an (intaktem)
von-Willebrand-Faktor zur Verfiigung ste-
hen. Je nach Art des Defekts werden drei
verschiedene Typen unterschieden. Kenn-
zeichen des von-Willebrand-Syndroms ist
eine hohe Variabilitdt. Sie reicht von einer
sehr leicht erhdhten Blutungsneigung bis
hin zu schweren Blutungen.

von-Willebrand-Faktor Der von-Wille-
brand-Faktor ist ein groBes Eiweil3, das
fiir die Blutgerinnung dringend notwen-
dig ist. Er unterstiitzt bei der Blutstillung
die Bildung des Blutpfropfes (thrombo-
zytdre Gerinnung) und er verzégert den
Abbau von Gerinnungsfaktor VIII und
sorgt so dafiir, dass er bei einer Blutung in
ausreichender Menge zur Verfiigung steht
(plasmatische Gerinnung).

Zerebral Das Gehirn betreffend.
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Deutsche Himophiliegesellschaft

zur Bekimpfung von Blutungskrank-
heiten e.V. (DHG)
Interessengemeinschaft fiir Patienten,
die an einer angeborenen oder erwor-
benen Blutungskrankheit leiden, deren
Angehoérige und ihre medizinischen
und sozialen Betreuer.

Neumann-Reichhardt-StraSe 34
22041 Hamburg

Tel.040 6722970

Fax 040 6724944

www.dhg.de

Interessengemeinschaft Himophiler
e.V. (IGH)

Bundesweit tdtiger Patientenverband,
der die Interessen der Menschen, die an
einer angeborenen Blutungskrankheit
leiden, und deren Angehorige vertritt.
Die Mitglieder der IGH e. V. sind Betrof-
fene, Angehorige, Freunde, Forderer,
Arzte und Wissenschaftler. Zu finden
sind Diskussionsforen, Themengebiete,
News, Himophiliezentren.

Ermekeilstr. 38
53113 Bonn
Tel.0228 4298955
Fax 0228 4298966
www.igh.info

World Federation of Hemophilia
www.wfh.org
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Osterreichische Himophilie-
gesellschaft
www.bluter.at

Schweizerische Himophilie-
gesellschaft
www.shg.ch

Informationen fiir Betroffene und
Fachkreise
www.haemophilie.org

Hamophilieportal
www.haemophilieportal.de

Werlhof-Institut
Niedersachsisches Himophilie-
Zzentrum

Karl-Wieckert-Allee 1a

30625 Hannover

Tel. 0511 7900179

Fax 0511 7900180
www.werlhof-institut.de

Hamophiliezentrum Miinchen
Hamophiliezentrum Kinder
Lindwurmstr. 4

80337 Miinchen

Tel. 089-5160-2853
www.haemophiliezentrum-
muenchen.de

Weitere Informationen finden Sie
unter
www.info-von-Willebrand.de
(Octapharma GmbH)



Hamophilie und Reisen (Sonderdruck
der DHG)

Fit durch Bewegung. Ein Ratgeber fiir
Hdmophile zu Spiel, Sport und Tanz.
OmniMed Verlagsgesellschaft mbH,
ISBN 3-931766-27-6

Travel Guide fiir Patienten mit Himo-
philie (iiber DHG und IGH erhaltlich)

Literatur

Anatol Kurme, Ich bin der Martin: Eine
Hamophilie-Fibel fiir Eltern und Kinder

OmniMed Verlagsgesellschaft 2005.
Ich bin nicht krank, ich bin nur vor-
sichtig! Ein Aufkldrungsbuch iiber

Hamophilie

(Osterreichische Gesellschaft fiir Himo-
philie)
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Erbkrankheit 18, 20

Allergische Reaktion 53 Erwachsene 52, 54, 59
Antikorper 39, 53
aPTT (aktivierte portielle Thromboplastinzeit)

33,35 Faktorprdparate 4of., 48f., 72f., 74
ASS 88f. — Herstellung 48f.
Aura 28 - Rekombinante 50
Autoplakette 68 — Sicherheit 49
Faktor VIII 13
Familienleben gof.
Bedarfstherapie 39, 51, 53, 67 Feriencamps 83
Behandlungsprotokoll 74 Fibrin 12
Behandlungs-/Hdamophiliezentrum 42f., 63, 68, Fluoridierung 77
95 Fritherkennung 36
Behindertengrad 88 Frithwarnzeichen 53
Beruf g2ff.
Bewerbung 93
Blaue Flecken 56f. Gebdrmutterblutungen 24
Bluterpass 67 Geburt 60, 62ff.
Blutgerinnung 10ff., 33, 89 — Fehlgeburt 61, 63
Blutgerinnungsstérung 24, 25, 31f., 37f. - Geburtsrisiken 64
Blutplasma 48f. GefdBe 12f., 26
Blutplattchen 10ff., 33ff., 48 Gelenk 26ff., 54f., 79
Blutungsmuster 38 Gelenkblutung 25ff., 28ff.
Blutungsneigung 8, 31ff. Gelenkerwdrmung 29
Blutungszeit 33 Gelenkschwellung 29
Gendefekt 8, 17, 19, 36, 62
Genotyp 19
Chromosom 16ff., 38 Gerinnungsfaktor 12, 35, 38ff., 72

Gerinnungsfaktor VIII (FVIII) 12f., 38, 43, 48ff.
Gerinnungstest 32f.

Darmblutung 25 Geschlechtschromosom 38

Dauerprophylaxe 51ff., 67ff., 71f. Geschwister 91

Dauertherapie/-behandlung 39, 52f., 59, 94
Desmopressin (DDAVP) 39f., 42ff.

Diabetes 71 Hﬁmatomg 23, 25,56
Dokumentationskalender 74 Hamophilie 8, 37ff.
Dominant 20, 17f., 62 Hauthdmatome 56

Hautverletzungen 56
Heimselbstbehandlung 68ff., 71f.

Einheit/Dosierung 49f., 74 Hgmmkﬁrperhémophilie 39f.
Elektrotherapie 58 Hirnblutung 29f., 57, 87
Ellenbogengelenk 27 Hustenmittel 90

Entbindung 63f.

Erbanlage 18

Erbgang 16, 18, 38, 62 Impfung 36, 74f., 82
Erbinformation 18ff. Integration 84, 86, 91
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Kaiserschnitt 63f.
Karies 77f.
Kindergarten 92f.
Kniegelenk 27
Kopfschmerzen 30, 89
Kiihlbox 8o, 82

Lebensqualitdt 67
Leistungssport 84

Magen-Darm-Blutung 23, 25, 89
Medikamente 43, 45, 89
Medikamentenkoffer 82

Minirin 44

Molekulargenetische Untersuchung 36
Monatsblutung 31, 60f., 65
Multimeranalyse 35
Mundschleimhautblutung 24, 77
Muskelblutung 25, 28, 44, 59, 76

Nadel 73

Nasenbluten 23, 24, 56, 60
Nasenspray 44, 87
Neugeborene 34, 65
Nierenblutung 25
Notfallplakette 68
Notfallsituation 68

Operation 30ff., 55
Orthopdde 54

Patientenorganisationen 69, 95
Partnerschaft 92

Phénotyp 19

Physiotherapie 44

Pille 61

Plasmaprdparate 50

Port 72

Pranataldiagnostik 62f.
Prophylaxe 51f.
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