Frauen und Blutgerinnungsstorungen

Fokus auf
Ubertragerinnen
und Bluterinnen

Auch Frauen kénnen von Blutgerinnungs-stérungen betroffen sein. Welche
-Auswirkungen kann das haben? Was -bedeutet der Begriff Ubertrdigerin?
Und ist die Himophilie nicht ausschliefslich mdnnlich? // Marion Brduer

m die oben genannten Fragen beantworten zu kdnnen, gibt es hier einen ganz kurzen Exkurs zu den

wichtigsten Begriffsdefinitionen. Hamophilie bezeichnet streng genommen einen Faktor-VIlI-

(Hamophilie A) oder Faktor-IX-Mangel (Hdmophilie B) sowie die erworbene Hamophilie, bei der
der Korper selbst Antikorper gegen den eigenen Faktor VIII entwickelt. Andere Gerinnungsstorungen
laufen unter ,sonstige Blutgerinnungsstérungen®, wie zum Beispiel ein Mangel an Faktor |, I, V, VII, X,
Xl und XIlI, das von-Willebrand-Jirgens-Syndrom (mit den Il unterschiedlichen Typen), oder andere
Blutplattchen-Stérungen (Thrombozytopathien) wie zum Beispiel die Glanzmann-Thrombasthenie. Es
gibt also neben der klassischen Hamophilie auch noch weitere vererbbare Erkrankungen, die die
Blutgerinnung negativ beeinflussen. Wenn man sich dessen bewusst ist, wird klar: Auch Frauen kénnen
davon betroffen sein.

Flr wen ist das interessant? Meiner persdnlichen Ansicht nach fiir uns alle: Jeder, der in diesem Bereich
betroffen ist, hat vielleicht eine Mutter, Schwester, Frau oder Tochter, die ebenfalls betroffen oder
involviert ist. Und nur wer gut informiert ist, kann sich gut fur sich und andere einsetzen.

Weibliche Hiamophile - gibt’s die wirklich?
Manner sind Bluter, Frauen sind Ubertrigerinnen. So weit das landlaufige Bild, das hier hinterfragt
werden soll. Ich méchte dies in moglichst einfacher Form versuchen.

Beim typischen Erbgang der Himophilie (A & B) geben Betroffene das defekte Gen (X-Chromosom) an
ihre Téchter weiter. Diese so genannten Ubertragerinnen vererben mit 50 %iger Wahrscheinlichkeit

das Gen an ihre S6hne und Tochter weiter. Was kann man daraus ableiten?

e Auch Méanner ,Gbertragen” also das betroffene Gen, und zwar zu 100 % an ihre Téchter. Sie

sind also ebenfalls ,,Ubertrager”.

e Bekommen eine ,,Ubertragerin® und ein ,Hamophiler” eine Tochter, besteht die Chance, dass
diese beide betroffenen Gene erbt und somit schwere Hamophilie hat.

e Und dann gibt es noch die Mdglichkeit, dass bei der Vererbung auf die Tochter das gesunde X-
Chromosom inaktiv ist und sie somit schwere Hamophilie hat.



Dazu kommt, dass auch so genannte Ubertrigerinnen durch ihren niedrigen Faktorspiegel
Auswirkungen zu spiiren bekommen, was erst langsam Beachtung findet. Ubertrigerinnen kdnnen
somit ebenfalls Hdmophilie — meist in milder Form, selten auch in schwerer Auspragung — haben.

Weiters gibt es noch die erwdhnten sonstigen Blutgerinnungserkrankungen, welche zwar seltener
auftreten, dafiir aber geschlechterunabhingig (die Vererbung geschieht dabei anders als bei
Hamophilie A & B). Warum ist es wichtig, darliber zu schreiben und zu reden? Frauen und Méadchen
erhalten statistisch betrachtet viel spater und seltener eine Diagnose. Nur was anerkannt und beachtet
wird, kann auch behandelt werden!

Welche Auswirkungen treten auf?

Nachdem die Bandbreite an Stérungen, Formen und Schweregraden grof8 ist, sind auch die
Auswirkungen sehr unterschiedlich und individuell. Trotzdem kann man sagen, dass Frauen neben
den allgemeinen Auswirkungen wie Muskel- und Gelenksblutungen, Zahnfleisch- und Nasenbluten,
etc., zusatzlich starker von Unterleibsproblemen wie zum Beispiel eingebluteten Zysten betroffen sein
kénnen. Ich erspare euch die Details, ihr kdnnt euch vermutlich vorstellen, dass hier eine Reihe an
Problemen auftreten kann, von denen Manner gliicklicherweise aufgrund ihrer Anatomie verschont
bleiben. Dazu kommt eine starke und teilweise extrem lange Regelblutung, die besonders bei den
Blutplattchenstorungen manchmal nur durch Hormone in den Griff zu bekommen ist. Mit dem
erhohten Blutverlust wahrend der Periode geht meist auch Eisenmangel einher, der — unbehandelt —
ebenfalls Auswirkungen auf die Gesundheit hat.

Wahrend der Schwangerschaft — und hier sind wir neben der Regel beim zweiten groBen Punkt, der
ausschlieBlich Frauen betrifft —kann es zu verschiedenen blutungsbedingten Komplikationen kommen.
Diese kdnnen sowohl am Anfang und wahrend der Schwangerschaft als auch wahrend und nach der
Geburt auftreten. All diese Punkte haben neben der kérperlichen auch eine psychische Komponente,
die nicht auRer Acht gelassen werden sollte.

Diese psychische Komponente kann auch dazu fiihren, dass Frauen sich schuldig fiihlen, weil sie ihrem
hamophilen Sohn ein , defektes” Gen Ubertragen haben. Gleiches kann natiirlich auch bei Vatern in
Bezug auf ihre Tochter auftreten. Allerdings sind die direkten Auswirkungen bei den Tdchtern
(Ubertriagerinnen) oft weniger schwerwiegend, und treten erst in der Generation der Enkelséhne
vollends zutage. Daher sehen Frauen sich haufig in der alleinigen Verantwortung. Und sie bedenken
deshalb vielleicht nicht, dass auch sie selbst betroffen sind und sich neben ihrem Kind/ihren Kindern
auch gut um sich selbst kiimmern sollten. Auch dieser Bereich ist groR und wichtig, die OHG hat eigens
das Mitterwochenende ins Leben gerufen, um hier Austausch und Unterstiitzung zu bieten.

Was tut sich in dem Bereich?

e Das European Hemophilia Consortium
(EHC) hat seit diesem Jahr ein eigenes
Frauenkomitee eingerichtet, um den
Belangen von Frauen mehr
Aufmerksamkeit zu widmen. Fir Mai
2019 ein Kongress mit Fokus auf
Frauen geplant.




Die Ziele sind klar: Aufklaren und Vernetzen, um
die Lage aller Betroffenen zu verbessern! D IAGNOSIS QUIZ

Dieser Artikel wurde uns von Marion Brduer, WOMEN & BLEEDING DISORDERS

Mitglied der Osterreichischen Hamophilie-
Gesellschaft (OHG), zur Verfiigung gestellt. @ @
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