Das ABC
der Hamophilie

rare strength



Begriff Abkurzung

Definition*

- Therapietreue bzw. Einhaltung der

Adharenz

. gemeinsam von Patienten und

Behandlern gesetzten Therapieziele.

Das Fehlen oder der hochgradige Mangel an

Afibrinogenamie

. Fibrinogen (ein fur die Blutgerinnung wichtiges
: Plasma-Eiweiss). FUhrt zu Gerinnungsstorungen

© mit erhéhter Blutungsneigung.

Blut-Laborwert, der Auskunft Uber das

Aktivierte partielle

Thromboplastinzeit LT

korpereigene System der Blutgerinnung gibt.
: Misst die Aktivitat und Funktion des sog.
. «endogenen (im Korperinneren entstehende)

. Gerinnungssystems»

Uberschiessende Abwehrreaktion des

Allergische Reaktion

. Korpers auf Ublicherweise harmlose,

nicht ansteckende Fremdstoffe

Aminosauren AS
Annualisierte Blutungs-
raten (engl. Annual :
Bleeding Rate)

ABR

- Bausteine der Proteine (Eiweisse).
. Sie kommen in jedem Lebewesen vor.

Anzahl Blutungen wahrend eines Jahres.
Bei der Hamophilie ein Kriterium zur Beur-
. teilung der Wirksamkeit einer Behandlung.

Molekdle, die das Immunsystem «als fremd»
erkennt und daraufhin Antikdrper produziert.

Antigene Ag

. Antigene sind u.a. kérperfremde Proteine

© (Bakterien, Viren) und Kohlenhydrate
. (Polysaccharide).

Abwehrstoffe, die von weissen Blutkdrperchen

Antikoérper AK

. gegen Antigene gebildet werden; sind Teil

© unseres Immunsystems.

Arthropathie

Gelenkerkrankung, Gelenkleiden

44 von total 46 Chromosomen (Trager

Autosomen

. der Erbinformation), die nicht zu den

Geschlechts-Chromosomen gehdren.

Baby Hamster
Nierenzellen

(engl. baby hamster
kidney cells)

BHK

- Tierische Zelllinie. Produziert Proteine und

. eignet sich aufgrund der Beschaffenheit gut zur
Produktion von rekombinanten Blutgerin-

. nungsfaktoren (z.B. Faktor VIII oder Faktor IX).

Verabreichung/Anwendung eines Medikaments

Bedarfstherapie
(engl. On-Demand)

(z.B. Faktor VIIl/Faktor IX bei Himophilie) beim
: Auftreten von Symptomen/Spontanblutungen

© und vor medizinischen Eingriffen.

* Kursiv gesetzte Begriffe werden im Glossar separat erklart.



Begriff

Beobachtungsstudie

Bethesda-Einheit

Blutgerinnung

Blutgerinnungsfaktor

Blutgerinnungskaskade

Blutgruppen

Blutkérperchen

Blutplasma

Blutplattchen

(Thrombozyten)

Bluttransfusion

Abkurzung

BE

Definition

- Datenerhebung Uber den regularen Einsatz von
. bereits zugelassenen Medikamenten in Behand-
- lungen. Bei Beobachtungsstudien werden keine
zusatzlichen Untersuchungen durchgefuhrt.

. Mass flr einen gerinnungsaktiven Hemmkdérper
* in einem standardisierten Test. Eine Bethesda-
Einheit entspricht der Faktor-inhibierenden

© Menge, die 50% des Faktors nach zwei

. Stunden hemmt.

Ein lebenswichtiger Prozess, der in mehreren
aufeinanderfolgenden Schritten fUr einen
: raschen Wundverschluss sorgt.

K&rpereigenes Eiweiss im Blut, das bei der
Blutgerinnung eine wichtige Rolle spielt.

- Prozess, bei dem eine Abfolge (Kaskade) von
- Gerinnungsfaktoren im Blut aktiviert wird,

die zur Bildung eines Blutgerinnsels fuhrt und
: somit dauerhaft die Wunde verschliesst.

Zusammensetzung der Oberflachen der roten
. Blutkérperchen durch erbliche Merkmale (Anti-
: gene). Es gibt verschiedene Blutgruppensyste-
- me. Das meist verbreitete ist das ABO-System.
. Anhand der Antigene A und B ergeben sich vier
. verschiedene Hauptblutgruppen: A, B, AB bzw.0.
: Jeder Mensch hat eine von seinen Eltern geerbt.

- Zellen im Blut, die rund die Halfte des

- Blutvolumens ausmachen. Man unterscheidet
. zwischen drei Arten: rote Blutkdrperchen
(Erythrozyten), weisse Blutkorperchen (Leuko-
© zyten) und Blutpldttchen (Thrombozyten).

. Flussiger Bestandteil des Blutes, in dem

. verschiedene Eiweisse und Salze geldst sind,
. darunter auch die Gerinnungsfaktoren. Das
fliessende Blutplasma dient dem Transport

. der Blutzellen.

- Blutbestandteile, die eine wichtige Rolle bei

- der Blutgerinnung und somit der Blutstillung,

- spielen. Sie sorgen dafr, dass bei einer Verlet-
zung die Wande der Blutgefasse innerhalb

. klrzester Zeit abgedichtet werden und die

. Blutung gestoppt wird.

Ubertragung von Blut oder Blutbestand-
. teilen von einer Person (Spender) auf eine
¢ andere Person (Empfanger).



Begriff Abkurzung Definition

- Dient dazu, in einem bestimmten, verhalt-
: nismassig kurzen Zeitraum, ein definiertes

: Flussigkeitsvolumen oder eine definierte

© Menge eines Arzneistoffes zu verabreichen.

Bolus/Bolusinjektion

. Das Bundesamt fir Gesundheit ist ein Teil des
. Eidgenéssischen Departements des Inneren

BAG . und verantwortlich fur die Gesundheit der
Bevolkerung. Es entwickelt die schweizerische
: Gesundheitspolitik.

Bundesamt
flr Gesundheit

. Tierische Zelllinie, die Proteine produziert und

- sich aufgrund ihrer besonderen Eigenschaften
CHO - gut zur Produktion von rekombinanten

Blutgerinnungsfaktoren (z.B. Faktor VIlI

: oder Faktor IX) eignet.

Chinesische Hamster
Eierstockzellen

(engl. Chinese Hamster
Ovary Cells)

: Zweistufiges Labortestprinzip. Kann zur
Chromogener Test Diagnose von Hamophilie A oder B und zur
: : Uberwachung der Therapie eingesetzt werden.

- Trager der Erbinformation in den Zellkernen.
i . Menschen tragen in ihren Kérperzellen
Chromosomen (Ausnahme: Keimzellen) 23 Chromosomenpaare:
: : 22 Autosomen und 1 Geschlechtschromo-
: somenpaar (Gonosomen).

Ist ein Mass, wie effizient ein Arzneimittel aus

Clearance : cL : dem Korper ausgeschieden wird.
Ein Wirkstoff aus der Gruppe der Antidiuretika,
: der bei milden oder moderaten Formen der
Desmopressin DDAVP . Hamophilie zur Blutungsstillung verabreicht

wird. Bewirkt eine kurzfristige Freisetzung
: von koérpereigenem VWF und FVII aus dem
. Endothel (Innenseite der Blutgefasse).

Desoxyribonuklein- : Trager der genetischen Information, welche in
R : DNA : ) .
sdure : : den Chromosomen im Zellkern vorliegt.

: Seltene und erbliche Gerinnungsstorung, bei
Dysfibrinogendamie : . der Betroffene zwar Fibrinogen bilden, dieses
X : aber nicht funktionell wirksam ist.

. Einstufiges Labortestprinzip, das sich auf

. die Zeit stltzt, die bendtigt wird, bis sich ein
oS Gerinnsel bildet. Dient zur Diagnose von

. Hdmophilie A oder B und zur Uberwachung

. der Therapie.

Einstufen-Test
(engl. One Stage Test)



Begriff Abkurzung Definition

. Erkrankungen, die durch Veranderung des

- Erbguts hervorgerufen und vererbt werden.

- Sie kénnen aber auch aufgrund von spontanen,
- neuen Verdnderungen im Erbgut entstehen
und an kunftige Generationen weitergegeben

: werden.

Erbkrankheit

Zahl der in einem Zeitintervall verabreichten

Expositionstage : ET . Medikamentengaben (z.B. Gerinnungsfaktoren).

- Gesetzlich vorgeschriebene Beschreibung

. eines Arzneimittels mit festgelegten Inhalten

- (u.a. Indikationen, Wirkung, Darreichungsform,
erhaltliche Packungsgrossen). Wird von der

: Zulassungsbehoérde Swissmedic gepruft und

: genehmigt. (www.swissmedicinfo.ch)

Fachinformation Fl

Der Gerinnungsfaktor VIl ist ein wichtiger
Bestandteil der Blutgerinnung. Ein Fehlen
. oder ein Mangel von >607% dieses Faktors

Faktor VIII : FVIII
: © versursacht Hdmophilie A.

. Der Gerinnungsfaktor IX ist ein wichtiger
- Bestandteil der Blutgerinnung. Ein Fehlen
oder ein Mangel von >60% dieses Faktors
: versursacht Hamophilie B.

Faktor IX : FIX

Rest-Aktivitat der Gerinnungsfaktoren im Blut

Faktorspiegel © zum Zeitpunkt der Blutentnahme.

- Ein Protein, bestehend aus einem korpereige-
- nen Eiweiss (Fc-Teil des Immunglobulin G)

- und einem Medikament (z.B. FVIII). Die Fusion
beider Bestandteile resultiert in einer deutlich
: langeren Halbwertszeit im Vergleich zum

: ursprunglichen Medikament.

Fc-Fusionsprotein

: Ein wasserunlésliches Eiweiss. Wird nach
Fibrin © Aktivierung in der Gerinnungskaskade zum
: : vernetzten «Klebstoff» der Blutgerinnung.

i Die Erbinformation flr die Entwicklung von
Gen : : Eigenschaften eines Individuums. Alle Gene
: . gemeinsam bilden das Genom eines Lebewesens.

Die Wissenschaft von den Grundlagen und

Genetik : den Gesetzmassigkeiten der Vererbung.
Das Einfugen von Erbinformationen in die
Gentherapie GT . Korperzellen eines Individuums, um Erbkrank-

. heiten, Tumore oder andere Krankheiten
 zu behandeln.



Begriff Abkurzung Definition

Hamarthrose

Hamatom

Hamaturie

Hamophilie

Hamophilie A

Hamophilie B

Hamophilie
Gelenkscore

(engl. Hemophilia
Joint Health Score)

Halbwertszeit

Heimselbstbehandlung

Hemmkéorper
(engl. Inhibitor)

Hepatitis A-Virus

HJHS

HWZ

HK

HAV

. Eine Gelenkerkrankung, die durch wiederholte
. und fortbestehende Einblutung in die Gelenke
. entsteht. Betroffen sind haufig Patienten,

: die unter einer Himophilie leiden.

Entweder ein Blutaustritt aus verletzten
Blutgefassen im Kérpergewebe oder eine
: Blutansammlung in einer Kérperhohle.

Vorkommen von Blut im Urin.

- Eine Erbkrankheit, auch Bluterkrankheit ge-

: nannt, bei der die Blutgerinnung (z.B. FVIIl bei
Hédmophilie A) gestort ist. Das Blut aus Wunden
: gerinnt nicht oder nur langsam. Haufig kommt
. es auch zu spontanen Blutungen, die ohne

. erkennbare Verletzung auftreten.

Eine Gerinnungsstdrung, verursacht durch ein
Fehlen oder einen Mangel von >60% des
. Faktors VIII.

Eine Gerinnungsstérung, verursacht durch
ein Fehlen oder einen Mangel von >607% des
. Faktors IX.

. Das Ergebnis einer standardisierten Gelenkunter-
: suchung bei Patienten mit Hidmophilie. Beurteilt
werden v.a. die <hamophilietypische» Gelenke,

. wie Ellbogen-, Knie- und Sprunggelenke.

- Die Zeitspanne, in der die Menge und damit

- auch die Aktivitat eines Medikaments durch
Abbau und Verstoffwechselung um die Halfte
: gesunken ist.

. Erméglicht Himophilie-Patienten, sich nach

: arztlicher Verordnung und Anleitung das

: Gerinnungsfaktor-Praparat selbst zu verabrei-
chen. Voraussetzung: konsequente und

. korrekte Anwendung der Faktor-Konzentrate
: und deren Dokumentation.

- Eiweisse (Antikérper), welche das korpereigene
- Abwehrsystem auf den zugefiihrten ‘kérper-
fremden’ Faktor bildet und die damit dessen

: Aktivitat mindern kénnen.

. Ein Erreger, der eine akute Leberentziindung

. hervorrufen kann. Das Virus wird Uber den
Verdauungstrakt, z.B. verseuchte Lebensmittel,
. Ubertragen. Hepatitis A heilt meistens

- vollig aus. Eine Impfung ist méglich und far

- Gerinnungspatienten empfohlen.



Begriff

Hepatitis B-Virus

Hepatitis C-Virus

Humane embryonale
Nierenzellen

(engl. Human Embryo-
nic Kidney Cells)

Humanes
Immundefizienz-Virus
Immunoglobuline

Immunglobulin G

Immunsystem

Immuntoleranz-
Induktion

Inkrementelle Recovery/

Wiederfindungsrate

Inhibitor

Abkurzung

HBV

HCV

HEK

HIV

I9G

ITI

IR/WFR

Definition

. Ein Erreger, der eine Infektionskrankheit der

- Leber verursachen kann, die haufig akut

: (85-90%), gelegentlich aber chronisch verlauft.
. Das Virus wird Gber das Blut oder durch
ungeschutzten Geschlechtsverkehr Ubertragen.
: Eine Impfung ist méglich und fur Gerinnungs-

. patienten dringend empfohlen.

. Ein Erreger, der zu einer Infektionskrankheit

: fuhren kann. Die Hepatitis C verlauft bis zu 80%
. chronisch, kann zu schweren Leberschadigun-
- gen fuhren und erhéht das Leberzellkrebsrisiko.
- Das Virus wird Uber das Blut oder durch unge-

: schitzten Geschlechtsverkehr Gbertragen. Es
gibt keine Impfung.

Eine Zelllinie aus menschlichen embryonalen
Nierenzellen. Sie wird oft in der Pharmakologie
: und Biotechnologie eingesetzt.

. Ein Erreger, der die erworbene Immunschwé-

. chekrankheit AIDS auslésen kann. Das HI-Virus
. befallt bestimmte Zellen des Immunsystems.
Es wird v.a. durch ungeschutzten Geschlechts-
. verkehr Ubertragen.

Antikorper bzw. kérpereigene Eiweissstoffe,
die vom Abwehrsystem gegen Antigene
. gebildet werden.

Eine Unterklasse von Antikorpern, die etwa
75-80% der im Blut zirkulierenden Antikorper
: ausmacht.

. Koérpereigenes Abwehrsystem, das in den

. Kérper eingedrungene Mikroorganismen

. und fremde Substanzen entfernt. Zudem ist
es in der Lage, fehlerhaft mutierte korper-

. eigene Zellen zu zerstoren.

. Die Behandlung mit regelmassigen, hoch-

. dosierten und Uber einen langeren Zeitraum

. verabreichten Infusionen eines Gerinnungs-
faktors, um die Hemmbkorper bei Himophilie-
. Patienten zu beseitigen.

Die IR zeigt auf, wie hoch der Anstieg der
Gerinnungsaktivitat im Plasma nach einer
. bestimmten Dosis ist.

Synonym fur Hemmkorper.



Begriff Abkurzung

Definition

- International festgelegte Masseinheit fur

Internationale Einheit I.E.

- die Wirkung (nicht fur die Stoffmenge) einer

medizinisch verwendeten Substanz.

: Studien, bei denen gezielte Interventionen (z.B.
. Gesprache, Medikationen, Operationen u.v.m.)

Interventionelle Studie

an den Teilnehmenden vorgenommen werden.
. Das Gegenteil zu nicht-interventionellen Studien

© (alias Beobachtungsstudien), bei welchen keine
. gezielten Interventionen stattfinden.

Intravenos

Verabreichung eines Medikaments direkt
© in die Vene.

Anzahl der neu auftretenden Erkrankungen

Inzidenz

. innerhalb einer Personengruppe von bestimmter

Grésse wahrend eines bestimmten Zeitraums.

Eine Frau mit einer erblichen Krankheitsanlage,
. die auf Kinder Ubertragen werden kann. Der
- Begriff wird besonders bei Muttern verwendet,

Konduktorin

- die Anlagetragerinnen fur X-chromosomal
- vererbte Krankheiten sind. Hierbei erkranken

fast ausschliesslich S6hne, welche die entspre-
: chende Anlage von der Mutter erben
: (z.B. Hdmophilie A und B).

Kurzfachinformation KFI

Eine komprimierte Zusammenfassung der
. wichtigsten Inhalte der Fachinformation.

Der Begriff umschreibt die Lebensbedingungen

Lebensqualitat

(engl. Quality of Life) Gol

von Menschen unter Berticksichtigung zahlrei-
. cher verschiedener Faktoren, z.B. gesundheit-

© lich, sozial, materiell, familiar und beruflich.

Ein Verfahren zur schonenden Gefriertrock-

Lyophilisation

: nung von Produkten, wie z.B. Medikamenten.

Das Endprodukt bezeichnet man als Lyophilisat.

Mikroblutung/
Petechien

Bezeichnet den Austritt von geringen Blutmen-
: gen aus den kleinen Blutgefassen, u.a. in den
. Gelenken, der Haut oder im Gehirn.

Eine spontan auftretende, dauerhafte Ver-

Mutation

. anderung des Erbguts. Die Verdnderung betrifft
. zunachst nur eine Zelle, wird aber an deren

Tochterzellen weitergegeben.

Neonataler

Fc-Rezeptor il

Verantwortlich fUr den Transport und die Ruck-
: gewinnung von Fc-Proteinen, wodurch sich
. deren Halbwertszeit verlangert.



Begriff

Neutralisierende
Antikorper

Nicht-Faktortherapie
(engl. Non-Factor
Therapy)

Nicht-neutralisierende
Antikorper

Off-label

Pegylierung

Pharmakodynamik

Pharmakokinetik

Pharmakologie

Plasma Produkte/
Plasmakonzentrate
(engl. Plasma Derived)

Port-A-Cath System

Pranataldiagnostik

Abkurzung

NA

NFT

NNA

PEG

PD

PK

PD

Definition

. Antikorper, die die biologische Aktivitat eines

- Krankheitserregers oder eines kérperfremden

- Stoffes aufheben. Die Bildung von neutralisie-

- renden Antikdrpern (Hemmkdrper, Inhibitoren)

© z. B. gegen den substituierten FVI// ist eine be-
kannte Komplikation der Behandlung. FVIII wirkt
. dann nicht mehr.

. Eine H&dmophilie-Behandlung, bei der nicht der
. Gerinnungsfaktor selbst ersetzt wird, sondern
nur die Funktion des Faktors. Mit dem Ziel:

¢ Blutstillung ohne Zuflhrung von Gerinnungs-

. faktoren. Diese Therapie funktioniert auch bei

: Hemmbkdrperpatienten.

Antikorper, die sich an Krankheitserreger
(z.B. Viren) binden, dessen Wirkung aber nicht
: neutralisieren.

- Abweichungen von den behérdlich genehmig-
. ten Vorgaben in der Arzneimittel-Fachinfor-
mation von zugelassenen und verwendungs-

. fertigen Medikamenten.

- Ein chemisches Verfahren, bei dem kettenfér-
- mige PEG-Molekiile an einen Wirkstoff (z.B.

- rekombinanten FVII oder rekombinanten FIX)

angehangt werden, um diesen langsamer

. abbauen zu kénnen. Dadurch entstehen Wirk-
. stoffe mit verlangerter Halbwertszeit.

Beschreibt die Arzneimittelwirkung im Korper.
Also die biochemischen und physiologischen
. Effekte des Medikamentes auf den Kérper.

- Beschreibt die Prozesse, denen ein Wirkstoff im
. Organismus unterliegt. Dazu gehdren u.a. die
Aufnahme, Verteilung, Verstoffwechselung und
. Ausscheidung eines Arzneimittels.

Wissenschaft von Art und Aufbau der Heilmittel,
¢ ihren Wirkungen und ihren Anwendungsgebieten.

Praparate, die aus menschlichem Blutplasma
: gewonnen werden und als Therapieoptionen
. fur Hamophilie A und B geeignet sind.

Ein vollstandig implantierbares Katheter-Sys-
tem, das einen permanenten Zugang zu den
¢ Venen erlaubt. Kurz «Port» genannt.

. Unter diesem Begriff werden Tests zusammen-
gefasst, die gezielt nach Hinweisen auf Fehl-

© bildungen oder Stérungen beim ungeborenen
- Kind suchen und eine vorgeburtliche

- Diagnostik darstellen.



Begriff

Pravalenz

Prophylaxe

Prospektiv

Protein

Prothrombinzeit/
Quickwert

Real-World Erfahrung
(engl. Real-World
Experience)

Hamophilie-Register

Rekombinante
Praparate

Restaktivitat

Retrospektiv

Schweizerische
Hamophilie-
Gesellschaft

Abkurzung

PPX

PT

RWE

rFaktor
z.B. rFVIII, rFIX

Definition

- Die Haufigkeit eines Vorkommnisses (z.B.

. Erkrankung) in einer bestimmten Bevolkerungs-
: gruppe wahrend eines bestimmten Zeitraums.

. Zum Vergleich: die Pravalenz gibt Aufschluss
Uber bestehende Falle, die Inzidenz wiederum

. Uber neu auftretende Falle.

Standard-Therapieform bei schwerer Hdmo-
philie, bei der regelmassig und somit vorbeu-
: gend behandelt wird.

. «Auf das Zukunftige gerichtet». Ein Beispiel

: ist die prospektive Studie. Im Vorfeld wird hier
. festgelegt, welche Fragestellung gepriift
werden soll und die Daten erst danach

. zielgerichtet zu diesem Zweck erhoben.

Einfacher Eiweissstoff und lebensnotwendiger
. Bestandteil aller Zellen und Organismen.

. Blut-Laborwert, der Auskunft Uber einen we-

. sentlichen Anteil der kérpereigenen Blutgerin-
. nung gibt und die Aktivitat und Funktion des
exogenen Gerinnungssystems z.B. nach Verlet-
: zungen misst.

- Daten aus dem klinischen Alltag. Sie liefern

- erganzende Informationen zu Patienten-
gruppen, welche u.U. nicht fur kontrollierte

: Studien in Frage kommen, und somit Einsichten
. Uber eine grossere Vielfalt und Unterschiedlich-
. keit von Patienten.

. Kontinuierliche, systematische Informations-

: sammlung von Hamophilen. Je mehr Daten
vorliegen, desto aussagekraftiger sind

. Vorhersagen und Trends, um eine Behandlung
. anzupassen.

- Praparate, die mittels biotechnologischer

- Verfahren im Labor hergestellt werden und
eine wichtige Therapieform bei Hamophilie
. darstellen.

Gemessene, natUrliche Faktor-Aktivitat im Blut
: bei Menschen mit Hémophilie.

«Ruckschauend». Ein Beispiel ist die retro-
spektive Studie, bei der die Datenerhebung
: bereits vor Studienbeginn stattgefunden hat.

. Eine Patientenorganisation fur Menschen mit
: Blutgerinnungsstérungen, v.a. mit Hamophilie.
© www.shg.ch



Begriff

Schweizerisches
Hamophilie Netzwerk

Schwergrade
der Hamophilie

Spezialitatenliste
Spitzenspiegel
(engl. Recovery)
Spontanmutation

Subkutan
(engl. Subcutaneous)

Substitution

Swissmedic
(Schweizerisches Heil-
mittelinstitut)

Synovitis

Abkurzung

SHN

SL

sC

Definition

- Ein unabhangiger Verband fur medizinische
- und therapeutische Berufe im Fachgebiet

. Hémophilie und Blutungsneigungen.

© www.swiss-hemophilia-network.ch

© Schwere Hamophilie: Restfaktoraktivitat im
. Blut betragt <1% der normalen Faktoraktivitat.
. Mittelschwere Hamophilie: Faktoraktivitat

© im Blut betragt zwischen 1- <5% der

- normalen Faktoraktivitat.

: Milde Hiamophilie: Faktoraktivitat im

. Blut betragt zwischen 5-40% der

. normalen Faktoraktivitat.

. Sub-Hamophilie: Faktoraktivitat im

© Blut betragt zwischen 40-60% der

: normalen Faktoraktvitat.

- Liste aller Medikamente, die von der Kranken-

. kassen-Grundversicherung obligatorisch vergutet
werden und vom Bundesamt ftir Gesundheit

. erlassen wird. www.spezialitatenliste.ch

Hochster Faktorwert im Blut 15-30 Minuten
: nach einer Faktorgabe.

Spontan auftretende, dauerhafte Veranderung
: des Erbguts.

Die Verabreichung eines Medikaments mittels
: Spritze in das Unterhautfettgewebe.

Ersatz durch aussere Zufuhr von Substanzen,

. die dem Korper normalerweise durch eigene

- Organleistung zur Verflgung stehen, aber auf-
© grund von Funktionsschwache oder -versagen
- des entsprechenden Organs nicht oder nicht in
- ausreichender Menge zur Verfugung stehen.
Bei Hamophile A z.B. durch Gabe von Gerin-

. nungsfaktor FVIII.

. Die zentrale Schweizerische Uberwachungs-
. und Zulassungsbehorde des Bundes fur

© Heilmittel und Medikamente.

- www.swissmedic.ch

Die Entzindung der inneren Schicht der
- Gelenkkapsel.



Begriff Abkurzung

Definition

. Tiefster Faktorspiegel zwischen zwei Verabrei-

Talspiegel

: chungen. Wird Ublicherweise vor der nachsten

: Gabe gemessen.

Das wichtigste Enzym der plasmatischen

Thrombin (Faktor Il)

: Blutgerinnung. Es leitet den letzten Schritt

der Gerinnungskaskade ein.

Bildung von Blutgerinnseln in Arterien und

Thrombose

Venen mit teilweisem oder vollstandigem

. Gefassverschluss.

Unerwiinschte
Ereignisse
(engl. Adverse Events)

UE/AE

Unvorbehandelte
Patienten

(engl. Previously
Untreated Patient)

PUP

- Ereignisse, die in einem zeitlichen Zusammen-
hang mit einer Medikamentengabe auftreten.

Patienten, die fur eine bestimmte Erkrankung
noch keine Behandlung erhalten haben.

Ein (Krankheits-)Ubertrager im biol./med.
- Sinne. Wird spezifisch dafur verwendet, um

Vektor

. Medikamente in Menschen zu schleusen.

So wird z.B. haufig ein Virus bei Impfungen
. oder bei Gentherapien als Vektor eingesetzt.

Verteilungsvolumen
(engl. Volume of Distri-
bution)

vd

Zeigt auf, wie stark sich ein Wirkstoff des
Blutes im Raum ausserhalb des Blutes und
:im Gewebe verteilt.

Kleinstes, haufig krankheitserregendes Partikel,

Virus

: das zur Vermehrung auf lebendige Wirtszellen

© angewiesen ist.

Blutgerinnungsfaktor mit direkter Wirkung auf

Von-Willebrand-Faktor : VWF

die zellulare Blutstillung und Tragerprotein des
. Blutgerinnungsfaktors VIII. Spielt eine wichtige

Rolle bei der FVIII-Halbwertszeit.

Eine angeborene Stoérung der Blutgerinnung.

Von-Willebrand-
Syndrom

Diese wird verursacht durch das Fehlen oder
. eine zu geringe/fehlerhafte Bildung des

© Von-Willebrand-Faktors (VWF).

Vorbehandelte
Patienten (engl. Previ-
ously Treated Patient)

PTP

. Patienten, die vor Einstellung auf eine neue
. Behandlung bzw. ein neues Medikament

. bereits eine Behandlung fur die gleiche

. Krankheit erhielten.

. Eine internationale gemeinnutzige Patienten-

World Federation

of Hemophilia it

organisation, die sich fur ein besseres Leben
. fr Menschen mit Hamophilie und anderen
. genetisch bedingten Blutungsstérungen einsetzt.

- www.wfh.org



Begriff Abkirzung Definition

. Eines der beiden Geschlechts-Chromosomen.
Frauen besitzen zwei X-Chromosome (nur

. eines davon aktiv), Manner je ein X- und ein

© Y-Chromosom, wobei das X-Chromosom

© immer aktiv ist. Die Gene fur die Blutgerin-

. nungsfaktoren VIl und IX liegen immer auf

- dem X-Chromosom. Daher tritt bei Mannern

. ein ererbtes, auf dem X-Chromosom codiertes
«krankes» FVIII- oder FIX-Gen immer

: als Krankheit auf.

X-Chromosom

Ein biologisch inaktives, abbaubares, syntheti-
: sches Eiweiss. Schitzt die Faktor VIII-Molekule
: - vor schnellem Abbau und erschwert die Aus-
XTEN : XTEN : scheidung Uber die Niere. Die Halbwertszeit-
i - verlangerung geschieht unabhangig von der
. Halbwertszeit des FVIII-Tragerproteins Von-
. Willebrand-Faktor.

: Eines der beiden Geschlechts-Chromosomen.
Y-Chromosom : : Frauen besitzen zwei X-Chromosome, Manner
. jeweils ein X- und ein Y-Chromosom.



Sobi bedankt sich bei
Herrn Dr. med. Freimut H. Schilling
(Kinderspital Luzern) fur die
fachliche Unterstiitzung und Uberpriifung
dieser Zusammenstellung.
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