ALEXION

AstraZeneca Rare Disease

Paroxysmale nachtliche Hamoglobinurie (PNH)

ist eine seltene, erworbene, komplementvermittelte Erkrankung der
blutbildenden Stammzellen im Knochenmark. Unbehandelt ist sie
gekennzeichnet durch intravasale Hamolyse, erhohte Thromboseneigung
sowie Zytopenien. PNH kann Manner und Frauen jeden Alters betreffen,
tritt jedoch am haufigsten bei jungen Erwachsenen auf, wobei das mittlere
Erkrankungsalter bei etwa 40 Jahren liegt.}?

Weiterfiihrende Informationen unter: pnh.de

&

Wie wird PNH verursacht?

Gesunde Blutzellen tragen auf ihrer Oberflache schiitzende Proteine, die sie vor Angriffen des
Komplementsystems, einem Teil des angeborenen Immunsystems, schitzen. Bei der paroxysmalen
ndchtlichen Hamoglobinurie kommt es durch erworbene Mutationen im PIG-A-Gen in den
hamatopoetischen Stammzellen zu einem Mangel oder Fehlen dieser komplementregulierenden
Proteine. Dies fUhrt zu einer unkontrollierten Komplementaktivierung. Die ungeschitzten roten
Blutkdrperchen (Erythrozyten) werden vom Komplementsystem in den Blutgefallen zerstort
(intravasale Hamolyse). Darlber hinaus fordern die erhohte Komplementaktivitat und die
Freisetzung intrazelluldrer Erythrozyteninhalte die Aktivierung der Blutplattchen (Thrombozyten)
und damit die Bildung von Blutgerinnseln (Thrombosen).?

Welche Symptome treten auf?

Das klinische Bild der PNH ist sehr variabel und reicht von milden bis hin zu lebensbedrohlichen
Verlaufen. Es ist gekennzeichnet durch die Trias aus:12

Thromboseneigung

Hamolyse und Andmie (Thrombophilie) Zytopenien
Daraus ergeben sich eine Vielzahl an Symptomen:? e

e Fatigue

* Schwache

* Belastungsdyspnoe

* Hamoglobinurie mit Dunkelfarbung des Urins
* Abdominelle Beschwerden

* Erektile Dysfunktion

* Thoraxschmerzen

* Thrombosen

* Schluckbeschwerden

* Nierenfunktionseinschrankung



Wie wird PNH diagnostiziert?

Aufgrund der mitunter unspezifischen und vielfaltigen Symptomatik sowie ihrer Seltenheit wird die PNH oft
verzogert erkannt oder Ubersehen. Eine rechtzeitige Diagnose ist entscheidend, da die PNH fortschreitet
und mit einer erheblichen Morbiditat und Mortalitit einhergeht.?

Daher gilt es, die Bekanntheit der Erkrankung zu steigern: pnh-info.de

Flr die Diagnose der PNH reicht eine Blutentnahme. Die durchflusszytometrische Untersuchung dieser
Blutprobe ist heute der Goldstandard fir die Diagnose der PNH. Bei dieser Methode lasst man Zellen des
Blutes durch eine Messkammer flieRen und nutzt fluoreszierende Antikdrper, mit deren Hilfe die
Schutzproteine oder eben deren Fehlen auf den Blutzellen nachgewiesen werden kénnen.?

Mehr unter: alexion.de/service/labore/pnh
CT™D—
Wie wird PNH behandelt?

Die PNH ist eine chronische Erkrankung. Aufgrund grofRer therapeutischer Fortschritte kann die Erkrankung

heute effektiv kontrolliert werden. Bei addquater Behandlung ist von einer normalen Lebenserwartung

auszugehen.

* Zu den allgemeinen supportiven MaRnahmen bei PNH zdhlen neben der Substitution von Eisen, Vitamin
B12 und Folsdure auch Bluttransfusionen sowie Blutgerinnungshemmer (Antikoagulanzien).!

* Die zielgerichtete Therapie mit Komplementinhibitoren verhindert die komplementvermittelte Zerstérung
der Blutzellen und ist indiziert, wenn die PNH klinische Symptome verursacht.?

* Die allogene Stammzelltransplantation ist die einzige potenziell kurative Therapieoption bei PNH, wird
aufgrund des Risikoprofils jedoch nur in ausgewdahlten Fallen eingesetzt.!

Wo finden Betroffene Hilfe?

.
Selbsthilfegruppen bieten Betroffenen Informationsmaterial, Kontaktadressen und die Mdéglichkeit zumx
Austausch. Eine deutsche Selbsthilfeorganisation ist: Aplastische Andmie & PNH e.V. (aa-pnh.org)

AlPaCa — Das Alexion Patient Care Program unterstitzt Patient:innen mit umfassenden Informationen in
Form von Broschiiren und Artikeln, personlicher Betreuung und Erinnerungsfunktionen — ohne medizinische
Beratung, die bleibt in den Handen des arztlichen Behandlers.

Mehr unter: alpaca-programm.de/pnh
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Weitere Informationen finden Sie unter alexion.de
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