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Informationen fiir Himophilie-Betroffene



Hallo,

da du diese Broschiire in den Handen haltst, ist dir das Thema Hamophilie
vermutlich nicht fremd - sei es aus eigener Erfahrung, als Angehdérige®r oder als
medizinisch interessierte Person. Hamophilie ist mehr als eine Diagnose. Sie
beeinflusst das tagliche Leben, fordert Entscheidungen und wirft Fragen auf, auf
die es oft keine einfachen Antworten gibt.

In dieser Broschiire mochten wir dich auf eine Reise mitnehmen, indem wir dich
durch die Erfolgsgeschichte der Himophilie-Therapie fliihren und dir die Optionen
vorstellen, die heute zur Verfligung stehen. Du wirst erfahren, wie sich die Behand-
lung im Laufe der Jahrzehnte verdandert hat und wie innovativ die Therapien
mittlerweile geworden sind.

Wir stellen dir die wichtigsten aktuellen Therapieansétze vor: klassische Ersatz-
therapien und neuere Ansatze wie die Antikdrpertherapie mit Faktormimetika, die
Gentherapie oder das Rebalancing. Zum Abschluss widmen wir uns dann noch
einem Thema, das uns besonders am Herzen liegt: dem Shared Decision Making.
Denn moderne Therapie bedeutet nicht nur medizinischen Fortschritt, sondern auch
Mitbestimmung, Vertrauen und gemeinsame Entscheidungsfindungen von dir und
deinem Behandlungsteam im Hamophilie-Zentrum.

Diese Broschire soll dir Orientierung geben, dich informieren und dir Mut
machen - denn gut informiert zu sein, ist der erste Schritt zu einem selbst-

bestimmten Leben mit Hamophilie.

Wir wiinschen dir viel Spaf3 beim Lesen!
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EINE SEHR
KURZE GESCHICHTE DER
HAMOPHILIE-THERAPIE

Hamophilie ist eine angeborene Blutungsneigung, die schon
im Altertum bekannt war. Erste Beschreibungen gehen auf
1000 n. Chr. zuriick. Bis in das Mittelalter war keine Ursache

fur die Blutungsstorung bekannt. Viele Betroffene verbluteten
bereits bei harmlosen Verletzungen. Eine erste, sehr brachiale
Behandlungsmethode war um 1000 n. Chr. die ,,Kauterisie-
rung”, bei der akute Blutungen mit einem hei3en Eisen ver-
schlossen wurden. Dass die Blutungsstérung familiar gehauft
vorkam, erkannten Mediziner erst gegen Ende des 18. Jahr-
hunderts.’

Erste wissenschaftliche Erkenntnisse

Eine der ersten ausflhrlichen wissenschaftlichen Beschreibungen der Hdmophilie stammt aus dem
Jahr1808. Der in Philadelphia tatige Arzt J. C. Otto berichtete von einer erblichen Blutungsneigung

in Familien, von der nur Manner betroffen waren.? 25 Jahre spéter bekam diese dann ihren Namen.

Der Begriff ,Hdmophilie® geht auf den Deutschen Friedrich Hopff zurlick, dessen urspriinglich gewahlte
Bezeichnung ,Hamorrhaphilie* spater zu Hamophilie (,Neigung zum Blut®) abgekiirzt wurde.! Ein erster
Therapieansatz waren Vollbluttransfusionen, tber deren Anwendung der englische Arzt Samuel Lane
1840 in der Zeitung ,Lancet” berichtete.® Sie blieben flr lange Zeit die einzige Behandlungsoption,
dauerten Stunden und waren nur selten erfolgreich: Noch zu Beginn des 20. Jahrhunderts lag die
durchschnittliche Lebenserwartung von Menschen mit schwerer Hamophilie (Schweregrade der
H&amophilie siehe Seite 6) bei gerade einmal 16,5 Jahren.* Mit den heutigen Therapiemethoden kénnen
Personen mit Hdmophilie genauso alt werden wie die Normalbevdlkerung.

Ein erster Durchbruch: die Entdeckung der
Gerinnungsfaktoren

1937 entdeckten A. Patek und F. Taylor das Fehlen eines Gerinnungsfaktors im Blutplasma von
Hamophilen. Sie nannten ihn ,antihdmophiles Globulin“.° 1952 diagnostizierten die Gerinnungs-
forscher:in Rosemary Biggs und Robert McFarlane bei dem kanadischen Jungen Stephen Christmas
eine weitere Ursache der Krankheit: Ihm fehlte ein anderer Gerinnungsfaktor, der nach ihm Christmas-
Faktor genannt wurde.® Aus dem ,antihamophilen Globulin“ wurde spéter der Faktor VIII und aus

dem Christmas-Faktor der Faktor IX. Damit waren die auslésenden Faktoren flir die am weitesten
verbreiteten Formen der Erkrankung gefunden: Hadmophilie A und Hamophilie B.



Hamophilie A und B:
Der Faktor entscheidet

Fehlt im Blutplasma der Faktor VIII, handelt es sich um Hamophilie A, fehlt der Faktor [X, liegt
Hamophilie B vor. Etwa 80 -85 % aller Betroffenen haben Hamophilie A. Beide Formen treten
zudem in unterschiedlichen Schweregraden auf: Je weniger Restaktivitat der jeweils fehlende
Gerinnungsfaktor hat, umso schwerer ist die Hdmophilie ausgepragt.’

Schweregrade der Hamophilie: Faktor-Aktivitat

tr. .

Gerinnungs- Milde Moderate Schwere
gesunde Hamophilie Hamophilie Hamophilie
100 % 5-40 % 1-5% <1%

Spatestens bei schwerer Hamophilie wird die dauerhafte Prophylaxe als Standardtherapie
empfohlen, um das Blutungsrisiko zu vermindern und langfristige Schaden zu vermeiden.®

Von der Blutspende zum High-Tech-Produkt:
die Entwicklung der Hamophilie-Behandlung
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1940er 1960er 1970er 1980er bis 1990er 2020er Heute und in der Zukunft
Personen mit Aus Plasma Lyophilisierte FVIII-Gen EHL-Produkte mit ver- Erste Gentherapien
Hémophilie starben hergestellte Produkte ~ Produkte ermdglichten identifiziert; rekombi- langerter Wirkdauer und wurden zugelassen,’® und
in der Regel vor (Fresh Frozen Plasma arztlich kontrollierte nante FVIII-Produkte Faktormimetika zur subkutanen Anti-TFPI-Antikorper
Erreichen des und Kryopréazipitate) (Heim-)Selbstbehand- wurden verfligbar und (s.c.) Anwendung reduzierten sind fiir die subkutane
Erwachsenenalters.* reduzierten die lung und Prophylaxe.® erhohten Sicherheit.® Behandlungsaufwand.”? Therapie verfugbar.”

Mortalitét erheblich.®

Die Behandlung begann in den 1950er-Jahren mit frisch gefrorenem Plasma (FFP, fresh frozen plasma).
Dieses enthielt nur sehr geringe Mengen der bendtigten Gerinnungsfaktoren. Um Blutungen zu stoppen,
mussten groBe Mengen intravends verabreicht werden - oft im Krankenhaus. Viele Kinder litten an
Gelenkblutungen, die unbehandelt zu dauerhaften Schaden fihrten.®™ Ein groBer Fortschritt war Mitte
der 1960er-Jahre die Herstellung von Kryoprazipitat, einem konzentrierten Gerinnungsfaktor aus Plasma.
Damit konnten Blutungen ambulant behandelt und sogar Operationen durchgefiihrt werden. Durch

die Weiterentwicklung zu konzentrierten Praparaten, die genau dosiert werden konnten, wurde in den
70er-Jahren erstmalig die Behandlung zu Hause erméglicht.® " In den 90er-Jahren waren durch Fort-
schritte in der Biotechnologie erste kiinstlich mithilfe von tierischen Zellen hergestellte (rekombinante)
Faktorpraparate erhaltlich.® Neuere Praparate kommen in der Herstellung sogar ganz ohne Zusatz
menschlicher oder tierischer Bestandteile aus und kénnen in erstaunlicher Reinheit produziert werden.”
2016 kamen dann die ersten Faktorpraparate mit verlangerter Halbwertszeit (EHL) auf den Markt:

der vorerst letzte Schritt in der Entwicklung der rekombinanten Faktorpréaparate." Ausfiihrliche Informa-
tionen zur Faktorersatztherapie findest du ab Seite 10.



Aktuelle Therapieoptionen ermdglichen heute ein nahezu normales Leben.
Eine Ubersicht iiber die Therapiemethoden bei Himophilie A und B:

Therapiemethode

Was ist das?

Wie funktioniert es?

Faktorersatz-
therapie® " 10"

Blutgerinnungsfaktoren werden
gespritzt.

Fehlender Gerinnungsfaktor (meist Faktor
VIl oder IX) wird dem Kérper zugefiihrt.

Gentherapie® ™ :

Versuch, das defekte Gen im
Korper zu ,reparieren®.

Dem Kérper wird eine ,,Bauanleitung® fir
den fehlenden Gerinnungsfaktor gegeben -
oft mit Viren als , Transportmittel®.

Faktormimetika imitieren die
Funktion von FVIII, auch wenn
dieser fehlt.8 13

Stellen die Briicke zwischen zwei
Gerinnungsfaktoren her und werden vor
allem bei Hdmophilie A mit und ohne
Hemmkorper eingesetzt.

Antikdrpertherapie

Rebalancing-Therapien
blockieren kdrpereigene
Gegenspieler der Blutgerinnung
wie z. B. Antithrombin, TFPI

und Protein S8

Weniger Gegenspieler bedeutet: Die
vorhandene Gerinnungsaktivitat reicht
besser aus. Sie werden sowohl bei
Hamophilie A als auch B eingesetzt.

Erganzende Therapiemethoden

Physiotherapie &
Rehabilitation™

Bewegungstraining und Muskel-
aufbau

Unterstltzt die Gelenke, die oft durch
Blutungen geschéadigt sind.

Schulung &
Selbstmanagement™

)

JNETTEA

Wissen uber die Krankheit und
den Umgang damit

Betroffene (und Eltern) lernen, wie man
Infusionen anwendet, Symptome erkennt,
richtig handelt.

Neue Therapieansatze erdffnen weitere Méglichkeiten bei der Behandlung von Hamophilie A und B.
Sie ersetzen fehlende Gerinnungsfaktoren nicht direkt, sondern greifen auf andere Weise in die Steue-
rung der Blutgerinnung ein. Darum nennt man sie auch Non-Faktor-Therapien. Dazu gehéren z.B.
Faktormimetika, die die Funktion von Faktor VIII nachahmen, oder sogenannte Rebalancing Agents,
die gerinnungshemmende Proteine blockieren und dadurch die Gerinnungsaktivitat steigern." %
Zugelassen sind mittlerweile auch Gentherapien, die darauf abzielen, die Blutgerinnung mit einer
einmaligen Behandlung dauerhaft wiederherzustellen.”? Ausfihrliche Informationen zu diesen Therapie-
ansatzen findest du ab Seite 12.

AVARE

Die Hamophilie-Therapie hat sich dank entscheidender Fortschritte in Forschung und Entwicklung
von der reinen Notfallbehandlung zu einer prézisen und wirksamen Therapie entwickelt, die das
Leben von Menschen mit Hamophilie enorm verbessert. Das ist ein wichtiger Schritt auf dem Weg
zum eigentlichen Therapieziel: null Blutungen von Anfang an. Zeit also, dir die Therapieansatze etwas
genauer vorzustellen. Beachte aber bitte, dass die folgenden Ausfiihrungen keinesfalls ein Gesprach
mit dem behandelnden Arzt, der behandelnden Arztin oder deinem Hamophilie-Zentrum ersetzen
kénnen.




ERSETZEN, WAS FEHLT:
DIE FAKTORERSATZTHERAPIE

Routineprophylaxe = Blutungs- und Gelenkschutz

Die regelméBige, blutungsverhiitende Dauerbehandlung (Prophylaxe) durch Injektion des fehlenden
Gerinnungsfaktors ist immer noch der Standard der Hdmophilie-Therapie." " Ziel ist es, das Auftreten
spontaner Gelenkeinblutungen zu minimieren. Bei sogenannten Durchbruchblutungen, nach Traumata,
vor sportlichen Aktivitdten oder Operationen erfolgen zusétzliche Infusionen. Ein wichtiger Aspekt dabei
ist der sogenannte Faktorspiegel.

Faktorspiegel: der Indikator
fir das Schutzlevel

Normalerweise werden alle erforderlichen Gerin-
nungsfaktoren kontinuierlich in der Leber produziert
und so die Verfligbarkeit der Faktoren fiir die
Gerinnung konstant hochgehalten. Bei der Faktor-
ersatztherapie wird der fehlende Faktor dagegen
intravends gespritzt, also von ,auf3en“ hinzugefiigt.
Kurz nach der Injektion ist die Faktorkonzentration

Das Praparat wird aber im Korper abgebaut, und
folglich sinkt die Konzentration des Faktors. Sie sinkt,
bis der Talspiegel erreicht und der Blutungsschutz
auf ein Minimum reduziert ist. Ziel ist es, den
Talspiegel immer auf einem Niveau zu halten, auf
dem die Faktorkonzentration noch ausreicht, um
Blutungen zu vermeiden.” Dazu wird der Talspiegel
individuell auf die Bedilirfnisse des Betroffenen
abgestimmt und kontrolliert.

im Blut am hdchsten und erreicht den Spitzenspiegel.

GUT ZU WISSEN

Die individuelle Halbwerts-

Talspiegel: aktuelle Leitlinien

Lange Zeit wurde in den nationalen und internationalen Leitlinien

ein Talspiegel von mindestens 1% empfohlen. Mittlerweile hat zeit fir ,deinen“ Gerin-

sich aber die Erkenntnis durchgesetzt, dass zum Schutz vor nungsfaktor kannst du im

héamophiler Arthropathie, einer schweren degenerativen Veranderung Rahmen einer sogenannten

der Gelenke, ein Mindesttalspiegel von 3-5% erforderlich ist.? Pharmakokinetik-Studie
(PK-Studie) bestimmen las-
sen. Sprich deinen Arzt oder

Halbwertszeit: Abbaugeschwindigkeit \EEEEAIEENE

Das ist die Zeit, in der der Korper die zugeflinrte Menge des Faktor-
préparates auf die Hélfte reduziert. Dabei spielen auch individuelle
Merkmale wie das Alter, die Blutgruppe, die KdrpergréBe oder das
Gewicht eine Rolle. Deshalb ist die Halbwertszeit sogar bei gleichem
Faktorpraparat von Mensch zu Mensch unterschiedlich. Im Schnitt
betragt die Halbwertszeit von FaktorVIIl im Plasma ca. 8 -12 Stunden,
die von Faktor IX ca. 16 - 24 Stunden.®?' Diese Zeit lasst sich mit
modernen Praparaten mittlerweile aber verlangern. Deshalb unter-
scheidet man zwischen Faktorpraparaten mit Standard-Halbwertszeit
(SHL) und solchen mit verlangerter Halbwertszeit (EHL).

Mogliche Nebenwirkung: Hemmkorper

Das Immunsystem kann den verabreichten Gerinnungsfaktor als
Fremdstoff erkennen und gegen ihn Hemmkdrper bilden, die den
Gerinnungsfaktor blockieren. Besonders betroffen sind Menschen mit
schwerer Hamophilie.?? Wenn dies passiert, muss eventuell die
Therapie gedndert werden.



GUT ZU WISSEN

Da die Wirkstoffe die Gerinnselbildung
beeinflussen, lassen sich viele
Gerinnungstests wie die PTT
(partielle Thromboplastinzeit), die
klassische Faktor-VlIlI-Bestimmung
oder die Hemmkérpermessung

nicht mehr anwenden. Es gibt aber
spezielle kalibrierte Tests. Empfohlen
wird in jedem Fall ein Medikamenten-
pass. Wichtig ist dartiber hinaus

eine sehr enge Abstimmung mit dem
Facharzt oder der Fachérztin.




ERSETZEN,

WAS DEFEKT IS 4
GENTHERAPIEN

Seit mehreren Jahren gewinnen auch Gentherapien immer mehr an Bedeutung.
Diese Therapien zielen darauf ab, die Blutgerinnung mit einer einmaligen
Behandlung zu regulieren. Dazu wird in spezielle Leberzellen eine funktionierende
Kopie des defekten Gens eingeschleust. Diese Leberzellen sollen den fehlenden
Gerinnungsfaktor dann fiir einen ldngeren Zeitraum kdrpereigen produzieren.

Als Transportmittel (Genféhre) dient Ublicherweise ein spezieller viraler Vektor,
der sich im menschlichen Kérper nicht vermehren kann. Allerdings sind
Gentherapien bei Personen mit bestehenden neutralisierenden Hemmké&rpern
gegen die verwendeten Vektoren nicht maglich.® "

il5)



BLOCKIEREN, WAS
DIE GERINNUNG HEMMT:
REBALANCING

Die zuvor vorgestellten Therapieansatze konzentrieren
sich auf den Ersatz der fehlenden Gerinnungsfaktoren.
Beim Rebalancing wird, statt die gerinnungsférdernden
Faktoren VIII oder IX zu ersetzen, ein gerinnungs-
hemmender Gegenspieler blockiert.”

Der Name Rebalancing (Wiederausgleich) ist mit
Bedacht gewahlt, denn man kann sich die komplexen
Prozesse der Blutgerinnung anschaulich als eine
Waage vorstellen.

Blutungsstillung: ein
Gleichgewicht von vielen Faktoren

Die Blutungsstillung oder Himostase umfasst alle natlrlichen
Prozesse, die bei Verletzungen von Blutgeféd3en die auftretende
Blutung stoppen. Bei gerinnungsgesunden Menschen befinden
sich daflir gerinnungsférdernde und gerinnungshemmende
Faktoren in einem Gleichgewicht. Dieses Gleichgewicht
gewadhrleistet eine intakte und kontrollierte Blutungsstillung.

GUT ZU WISSEN

Medizinisches Personal sollte
immer Uber die Rebalancing-
Therapie informiert sein,

da sie die Ergebnisse von
Gerinnungstests beeinflussen
kann.

Bei Hdmophilie A oder B fehlt aber immer ein gerinnungs-
fordernder Faktor, bei Hamophilie A der Faktor VIII, bei
Hamophilie B der Faktor IX. Das daraus entstehende Ungleich-
gewicht stort dann die Blutungsstillung: Die Wunde wird gar
nicht oder nur verzdgert verschlossen.

Das Gleichgewicht wiederherstellen:
Anti-TFPI

Mit dem Rebalancing wird das Gleichgewicht zwischen den gerin-
nungsférdernden und -hemmenden Faktoren wiederhergestellt.’® 24
Der Wirkmechanismus beim Rebalancing beruht auf dem Einsatz eines
Antikorpers.>"® Der Antikdrper bindet zielgerichtet an den gerinnungs-
hemmenden Faktor, den Tissue Factor Pathway Inhibitor (TFPI) und
macht ihn so unwirksam: Die gerinnungsférdernden Faktoren werden
nicht mehr gestort und die Blutung kann gestoppt werden." 22 Man
spricht daher in diesem Zusammenhang auch von einer Anti-TFPI-
Therapie. Der Antikdrper wird einmal wochentlich subkutan
verabreicht.



FRGANZENDE
THERAPIEMETHODEN

Physiotherapie und
Rehabilitation™

Eine wichtige unterstiitzende TherapiemaBnahme
bei Hadmophilie A und B ist die Physiotherapie.
Sie hilft, Muskelkraft und Gelenkbeweglichkeit

zu erhalten und zu verbessern, insbesondere
nach (muskuloskelettalen) Durchbruchsblutungen
und bei bereits bestehender hdmophiler Arthro-
pathie. Durch spezifische Ubungen wird das
Risiko fiir Blutungen und Gelenkschéden redu-
ziert. Ein individueller Therapieplan, der unter
Beriicksichtigung der spezifischen Bedirfnisse
der Patienten und ihrer kérperlichen Fahigkeiten
erstellt wird, ist entscheidend.

« Dehniibungen helfen, die Flexibilitat zu ver-
bessern und die Bewegungsfreiheit zu erhéhen.

« Krafttraining starkt die Muskeln, die die
Gelenke stabilisieren.

» Gelenkfreundliche Aktivitaten, wie Schwim-
men und Radfahren, sind ideal, um den Korper
fit zu halten, ohne die Gelenke Ubermafig zu
belasten.

18

Schulung und Selbstmanagement
bei Himophilie A und B™ 24

Ergdnzend zu den bisher genannten Therapiemethoden sind Schulung und Selbstmanagement
zentrale Elemente, um Personen mit Hdmophilie A und B in die Lage zu versetzen, ihre Gesundheit aktiv
zu steuern, denn gut informierte Betroffene sind besser in der Lage, mit ihrer Erkrankung umzugehen.

Selbstmanagementstrategien:

Effektives Selbstmanagement erfordert ein Verstandnis der eigenen gesundheitlichen Bedtrfnisse
und der Einbettung praventiver MaBnahmen in den Alltag. Dazu gehoren:

« Blutungsprophylaxe: Verschiedene regelmaBig angewendete Medikamente reduzieren das Risiko
fur Blutungen. Patienten sollten geschult werden, diese eigensténdig anzuwenden.

« Symptomerkennung: Betroffene sollten lernen, Friihwarnzeichen fir Blutungen zu erkennen,
um friihzeitig zu reagieren und Komplikationen oder langfristige Folgen zu vermeiden. Auch das
Management von Symptomen (z. B. Schmerzen) sollte individuell mit dem Arzt oder der Arztin
abgesprochen werden.

- Risiko-Management: Kleine Anderungen im Alltag, wie das Tragen von Schutzkleidung oder
das Vermeiden von riskanten Aktivitaten, konnen das Verletzungsrisiko erheblich minimieren.

Rolle der Gemeinschaft:?*

Auch die Unterstiitzung durch Selbsthilfegruppen und der Austausch mit anderen Betroffenen
konnen den Umgang mit der Krankheit erleichtern und das Gefiihl der Isolation vermindern.
Die Gemeinschaft spielt eine wichtige Rolle bei der Férderung emotionalen Wohlbefindens.

19



DIE RICHTIGE BEHANDLUNG
FUR DIE RICHTIGE PERSON

Mit den Fortschritten in der Hdmophilie-Therapie haben sich auch die Therapieziele weiter-
entwickelt: vom reinen Uberleben hin zu einer spiirbaren Verbesserung der Lebensqualitt.
So ist die Lebenserwartung von Menschen mit Himophilie heute vergleichbar mit der von
gerinnungsgesunden Menschen und spontane Blutungen bei schwerer und mittelschwerer
Hamophilie konnen deutlich reduziert werden."” Vor allem aber kénnen Betroffene, statt ihr
Leben komplett an der Hamophilie auszurichten, inre Therapie immer besser an ihr Leben
anpassen.

Besser als je zuvor: Leben mit Hamophilie

Moderne Non-Faktor-Therapien wie Faktormimetika oder das Rebalancing nehmen neben
dem Blutungsschutz auch die noch ungeldsten Herausforderungen der Faktorersatztherapie
in den Fokus, darunter z. B. die hohe Belastung durch die Therapie selbst. Viele Menschen

mit Hdmophilie nehmen z. B. die intravendse Injektion und die kurzen Injektionsintervalle als
erhebliche Einschrankung ihrer Lebensqualitat wahr und haben Probleme, die Therapie wie
verordnet durchzuflihren.?* Hier wirken handliches Injektionszubehér, die einfache subkutane
Verabreichung per Pen oder langere Wirkdauern Wunder. Denn diese ,kleinen® Errungen-
schaften schaffen groBe persdnliche Freirdume: bei der Berufswahl, bei der Urlaubsplanung,
im Familienleben oder fiir spontane sportliche Aktivitdten ohne Gedanken an den Faktorspiegel.
Im Ergebnis ermdglichen sie eine aktive Teilnahme am Leben, die noch vor wenigen Jahren
unmoglich schien. Es kdnnte sich also auch fir dich lohnen, mit deiner behandelnden Arztin,
deinem behandelnden Arzt oder deinem Hamophilie-Zentrum liber neue Therapieansétze fir
dich zu reden. Wichtig dabei ist, dass du in diesem Gesprach eine aktive Rolle Gibernimmst.

20
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SHARED DECISION
MAKING: GUTE

B
A

ENTSCHEIDUNGEN

RAUCHEN

KTIVE MENSCHEN

Studien haben gezeigt, dass ein aktives Mitwirken an der
Therapieentscheidung die Therapietreue deutlich steigert.®®
Daraus entstanden ist das ,Shared Decision Making"
(SDM) oder die gemeinsame Entscheidungsfindung.
Dabei geht es nicht darum, genauso kompetent zu sein

wie die Arztin oder der Arzt. Vielmehr geht es darum, deine
verschiedenen Behandlungsmaoglichkeiten zu kennen, um
gemeinsam mit deiner Arztin oder deinem Arzt die Vor-

und Nachteile abwégen zu k&nnen. Denn du kennst deine
Werte, Lebensumsténde, Erwartungen und Wiinsche am
besten, wahrend die Arzt:innen die Expert:innen flr alle
medizinischen Belange sind. Entscheidend flir den Erfolg
ist, dass alle entscheidungsrelevanten Informationen auch
wirklich ausgetauscht werden. Wenn das gelingt, erhaltst du
die Therapie, die am besten zu dir passt - und stehst

dann auch hinter der Entscheidung.

22
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GUT ZU WISSEN

Die World Federation Of Hemophilia (WFH)
hat ein Shared-Decision-Making-Tool fir
die gemeinsame Entscheidungsfindung bei
Hamophilie entwickelt, das auch in
deutscher Sprache vorliegt.

Scanne dazu einfach
den QR-Code.

Einfach besser kommunizieren:
Hier findest du Tipps fir

dein Arztgesprach — damit du
gut vorbereitet bist und keine
wichtigen Fragen vergisst.




GLOSSAR

Aktivitat

Der Begriff Aktivitat bezeichnet im medizinisch-
wissenschaftlichen Bereich die Funktionsfahigkeit
einer Substanz. Bei Hdmophilie ist es die

in Prozent (%) angegebene Fahigkeit eines
Gerinnungsfaktors, zur Gerinnung beizutragen.
Die Bezugsgrof3e ist der Normalwert (100 %).

Arthropathie

Arthropathie bezeichnet die dauerhafte Schadi-
gung eines Gelenks (Knochen, Knorpel, Gelenk-
innenhaut). Bei Hamophilie treten Arthropathien
als Spétfolgen wiederholter Einblutungen auf.

Bedarfsbehandlung

Als Bedarfsbehandlung (On-Demand-Behandlung)
bezeichnet man die Gabe eines Medikaments im
reinen Bedarfsfall, z. B. bei einer Verletzung oder
einem operativen Eingriff. Die reine Bedarfs-
behandlung wird bei leichter und mittelschwerer
Hamophilie angewandt. Sie kann die prophylak-
tische Therapie aber auch erganzen.

Blutplasma

Blutplasma oder Plasma ist der flissige und
zellfreie Anteil des Blutes. Man erhélt ihn durch
Zentrifugation einer Blutprobe, deren Gerinnung
blockiert wurde. Blutplasma enthalt durch die
Zentrifugation keine Blutzellen (Erythrozyten,
Thrombozyten und Leukozyten) mehr. Im Gegen-
satz zum Blutserum enthalt es aber noch alle
Gerinnungsfaktoren.

24

Chromosomen

Chromosomen sind fadenférmige Strukturen
im Zellkern der Zellen und Trager der Erb-
informationen (Gene).

Erworbene Hamophilie

Meistens wird Hdmophilie vererbt. Einige
Menschen erkranken jedoch erst im Laufe ihres
Lebens. Der Grund daflr ist, dass das Immun-
system Hemmkdrper gegen bestimmte Gerinnungs-
faktoren bildet, die deren Funktion blockieren.
Hauptsachlich betrifft dies den Faktor VIII.

Faktor
Faktor ist die umgangssprachliche Abkirzung fir
Gerinnungsfaktor.

Faktorkonzentrat
Faktorkonzentrat ist eine andere Bezeichnung flr
Faktorpréaparat.

Faktormimetika

Faktormimetika sind Praparate, die bei
Hamophilie A den fehlenden Gerinnungsfaktor
nicht ersetzen, sondern nachahmen.

Faktorpraparat

Ein Faktorpréparat oder Faktorkonzentrat ist die
konzentrierte Anreicherung eines Gerinnungs-
faktors. Es wird durch aufwendige biochemische
oder gentechnische Verfahren aus Spenderblut
isoliert. Neuere Faktorpraparate werden aus
menschlichen oder tierischen Zellen gewonnen
oder kommen sogar ganzlich ohne menschliche
oder tierische Zuséatze aus. Es gibt auch

Konzentrate, in denen mehrere Faktoren enthalten
sind. Zur Anwendung werden Faktorpraparate zu
einer Injektionsldsung aufgeldst und intravends
verabreicht.

Gen

Ein Gen ist eine physikalische und funktionelle
Einheit an einem bestimmten Ort auf einem
Chromosom. Es enthalt die Information fiir eine

bestimmtes Protein - z. B. fiir den Faktor VIII oder
Faktor IX.

Gentherapie

Die Gentherapie zielt darauf ab, die Blutgerinnung
bei Hdmophilen durch eine einmalige Behandlung
langfristig zu regulieren. Dazu wird bei den derzeit
zugelassenen Therapien fir Hamophilie A oder
Hamophilie B eine funktionierende Kopie des
defekten Gens in die Leberzellen des Menschen
mit Hadmophilie eingeschleust, um den fehlenden
Gerinnungsfaktor zu produzieren.

Gerinnungsfaktor

Gerinnungsfaktoren sind spezielle EiweiBe im
Blutplasma, die fur die Blutstillung verantwortlich
sind. Sie werden historisch bedingt mit rémischen
Zahlen bezeichnet: von Faktor | = Fibrinogen,
Uber Faktor || = Prothrombin, die Vorstufe des
Thrombins, bis hin zu Faktor XlIl. Hinzu kommt
der Von-Willebrand-Faktor.

Hamophilie

Hamophilie bezeichnet ein meist angeborenes
Blutungsleiden infolge eines Faktormangels. Bei
Hamophilie A fehlt der Faktor VIII, bei Hdmophilie B

der Faktor IX. Der Name stammt aus dem
Altgriechischen und bedeutet frei Ubersetzt
»,Neigung zur Blutung®

Halbwertszeit

Die Halbwertszeit (HWZ) ist die Zeitspanne,

nach der - einfach ausgedriickt - die Hélfte

des anfanglichen Werts (oder die Halfte des
Hochstwerts) erreicht wird. In der Medizin
bezeichnet sie die Zeitspanne, in der der Kdrper
die zugefiihrte Menge eines Medikaments auf die
Halfte reduziert.

Hemmkorper

Hemmkdrper, auch Inhibitoren genannt, sind
korpereigene Eiweil3e, sogenannte Antikdrper, die
Hamophile gegen einen von auBen zugefihrten
und als ,fremd" erkannten Gerinnungsfaktor
entwickeln kénnen. Hemmkdrper binden die
Aktivitat des betroffenen Faktors und hemmen
seine Wirksamkeit. Eine Hemmkorper-Hamophilie
kann die Substitutionstherapie unwirksam und
einen Therapiewechsel erforderlich machen.

Prophylaxe

Als Prophylaxe (griechisch fur Vorbeugung,
VerhlUtung) bezeichnet man medizinische
VorbeugungsmafRnahmen. Bei Hamophilie ist

es die ,vorbeugende Dauerbehandlung® zur
Vermeidung von Gelenkeinblutungen. Neben der
prophylaktischen Gabe von Faktorpréparaten
werden dabei zunehmend auch neuere Verfahren
wie die Antikérpertherapie, die Gentherapie oder
das Rebalancing angewendet.
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Rebalancing

Beim Rebalancing handelt es sich um verschie-
dene neue prophylaktische Therapieanséatze

fir Hdmophilie A und Hamophilie B, die einen
gerinnungshemmenden Gegenspieler blockieren.
Dadurch wird das Gleichgewicht der Blutge-
rinnung wiederhergestellt.

Restaktivitat (siehe auch Aktivitat)

Restaktivitdt bezeichnet die geringe Aktivitat
eines Gerinnungsfaktors, die ohne Zufiihrung von
aufBen noch messbar ist. Je nach Restaktivitat
des betroffenen Gerinnungsfaktors wird zwischen
leichter, mittelschwerer und schwerer Hamophilie
unterschieden.

Shared Decision Making

Shared Decision Making ist ein Prozess, bei
dem Arztinnen und Arzte sowie Patientinnen
und Patienten gemeinsam Entscheidungen lber
die Gesundheitsversorgung treffen. Es handelt
sich um einen kollaborativen Ansatz, bei dem
beide Parteien aktiv Informationen austauschen,
Erwartungen und Praferenzen besprechen

und gemeinsam eine Entscheidung treffen,

die sowohl die medizinischen Fakten als auch
die individuellen BedUrfnisse und Werte der
Patientinnen und Patienten bericksichtigt.

Substitution

Substitution (lateinisch fir ,Ersatz”) bezeichnet
den Ersatz des fehlenden oder verminderten
Gerinnungsfaktors durch die intravendse
Injektion des jeweiligen Faktorkonzentrats
(Faktorersatztherapie).
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Vektor
In der Gentechnik ist ein Vektor ein Molekl, das
DNA in eine Empfangerzelle transportiert.

Von-Willebrand-Faktor

Der Von-Willebrand-Faktor, benannt nach einem
der beiden ,Entdecker®| ist ein wichtiger Faktor
fur die Blutstillung. Er bindet unter anderem den
Gerinnungsfaktor VIII und verhindert so dessen
vorzeitigen Abbau. Ein Von-Willebrand-Faktor-
Defekt kann sich daher durch niedrige Faktor-
VIII-Spiegel duBBern.

Zelllinien

Eine Zelllinie ist eine Population von Zellen, die
aus einer einzelnen Zelle oder einer kleinen
Anzahl von Zellen gewonnen wurde und sich in
vitro (im Labor) Uber einen langeren Zeitraum
kultivieren lasst, wobei sie ihre spezifischen
Eigenschaften und Funktionen beibehalt.
Zelllinien sind wichtig fiir verschiedene
Forschungsbereiche, da sie konsistentes und
reproduzierbares Material flir Studien liefern.
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