Leben mit der PNH
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Liebe Leserin, lieber Leser,

Sie oder eine Ihnen nahestehende Person wurden
mit der Diagnose Paroxysmale Nachtliche Hamoglo-
binurie (PNH) konfrontiert. Nun fragen Sie sich: Was
ist die PNH? Wie wirkt sich diese Erkrankung auf das
tagliche Leben der Betroffenen aus? Wie wird man
damit fertig, von nun an chronisch krank zu sein?
Kann man selbst etwas dafUr tun, um den Verlauf
der Erkrankung positiv zu beeinflussen? Vielleicht
wissen Sie ja bereits, dass die PNH eine sehr seltene
Erkrankung ist und potenziell lebensbedrohlich.
Glucklicherweise ist es in den letzten Jahren ge-
lungen, diese Erkrankung besser zu verstehen und

neue Therapieoptionen dafur zu entwickeln. So wird sie
fur Patienten und Arzte besser kontrollierbar.

Wir sind ein Expertenteam bestehend aus Facharzten
und einer Psychologin und haben fur Sie medizinisches
Wissen und unterstutzende Informationen aus dem
psychologischen Bereich zusammengestellt, denn wir
glauben, dass gut informierte Patienten* ihren gesund-
heitlichen Gesamtzustand positiv beeinflussen konnen.
Die vorliegende Broschlre moge ein Begleiter und
Helfer fur Sie sein.

lhre

Britta Héchsmann
Birgit Wagner
Alexander R6th
Hubert Schrezenmeier

*Der Begriff Patient meint immer auch Patientinnen, Angehdoriger auch weibliche
Angehérige und Arzt auch Arztinnen. Allein aus stilistischen Griinden wurde auf
die weibliche Form der Wortendungen verzichtet.



Was versteht man unter einer PNH?

Die PNH ist eine sehr seltene Erkrankung, die zu ei-
ner massiven Zerstorung der roten Blutkorperchen
(chronische Hamolyse) fuhrt. Bei Patienten, die an
einer PNH erkrankt sind, fehlen einigen oder allen
Blutkdrperchen wichtige SchutzeiweiBe auf der
Zelloberflache. Ohne diese Eiweil3e werden die roten
Blutkdrperchen nicht mehr vor dem Komplement-
system —ein Teil des Immunsystems — geschutzt und
von diesem angegriffen und zerstort. In Deutschland
sind nach Schatzungen bis zu 16 Menschen aus
1 Million betroffen.

Der Name
Paroxysmale Nachtliche Hamoglobinurie
ist zurUckzufuhren auf:

Heute wei3 man, dass die Namensbezeichnung der
PNH mehrfach irrefUhrend ist: PNH ist eine Erkrankung,
bei der die Zerstérung der Blutkorperchen nicht anfalls-
artig, sondern dauerhaft (chronisch) ablauft. Tatsachlich
werden die roten Blutkdrperchen standig zerstort. Des
Weiteren lasst der Name vermuten, dass die Hamoglo-
binurie vor allem nachts auftritt. Die Dunkelfarbung des
Harns am Morgen ist jedoch bedingt durch die Konzen-
trierung des Morgenurins wahrend der ganzen Nacht
und verschwindet meist im Laufe des Tages wieder.
Zusatzlich ist eine Hamoglobinurie bei Erstdiagnose nur
bei etwa 26 Prozent der Patienten nachweisbar.

Paroxysmal heif3t anfallartig

Nachtlich, also nachts auftretend

Hamoglobinurie bedeutet wortlich
Hamoglobin (roter Blutfarbstoff) im Urin

Wer bekommt eine PNH?

Meist tritt die Krankheit zwischen dem 20. und
dem 40. Lebensjahr auf. Manner und Frauen sind
in etwa gleich haufig betroffen. Bis auf manche
bereits bestehende Knochenmarkerkrankungen
wie z. B. die Aplastische Anamie (AA) sind keine
weiteren Faktoren bekannt, die speziell fur ein er-
hoéhtes Risiko sprechen, an einer PNH zu erkranken.




Wie entsteht eine PNH?

Bei der PNH ist bei einer oder mehreren Blut-
stammzellen im Knochenmark ein Gen verandert
(mutiert). Diese Mutation wird im Laufe des Le-
bens erworben. Das betroffene Gen heif3t PIG-A.
Alle Blutkorperchen, die aus diesen veranderten
Stammzellen entstehen (Klone), tragen diese Muta-
tion. Erworbene genetische Erkrankungen werden
nicht vererbt. Sie sind auch nicht von einem Men-
schen auf den anderen Ubertragbar, es ist also keine
Ansteckung maoglich. Ist PIG-A verandert, fUhrt dies
zum Verlust einer Struktur (dem sog. GPI-Anker) auf
der Oberflache dieser Zellen. Uber diese Struktur

sind bei gesunden Zellen Schutzeiweil3e (z.B. CD55 und
CD59) an der Zelloberflache auf3en verankert. Normaler-
weise werden rote Blutkorperchen durch diese Schutz-
eiweilBe vor dem Angriff des Komplementsystems, ein
Teil des Immunsystems, geschutzt. Fehlen jedoch die
SchutzeiweiBe auf den roten Blutkorperchen, wie dies
bei den mutierten PNH-Blutkérperchen der Fall ist,
werden diese kontinuierlich zerstort. Dies bezeichnet
man als chronische Hamolyse, welche eine Vermin-
derung der Anzahl an roten Blutkdrperchen (hamo-
lytische Anamie) und eine verstarkte Neigung zu Blut-
gerinnseln in BlutgefaBen (Thrombosen) zur Folge hat.

Hamolyse
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Der Angriff des Komplementsystems
|6st das Blutkorperchen auf (Hamolyse)



Mogliche Symptome und Anzeichen einer PNH
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Die Auspragung und Kombination der einzelnen
Symptome bei der PNH kénnen sehr verschieden
sein und sich auch im Verlauf andern.

Welche Folgen hat die chronische Zerstérung der roten Blutkérperchen?

Bei Patienten mit PNH ist die UbermaRige Hamo-
lyse ein standig stattfindender Prozess, auch wenn
dies nicht immer spurbar ist. Wie andere chronische
Erkrankungen (z. B. Diabetes oder Bluthochdruck)
kann auch die PNH ernsthafte Komplikationen mit
sich bringen, wenn sie nicht behandelt wird. Wenn
Blutkorperchen zerstort werden, gelangen ihre schad-
lichen Abbauprodukte in den Blutstrom. Das fuhrt
zu gesundheitlichen Problemen wie etwa zu starken
Nierenschaden oder zu Blutgerinnseln (Thrombo-
sen), die dann wiederum Organe wie die Leber, das
Gehirn oder die Lungen schadigen kdnnen. Schwere
Komplikationen wie Blutgerinnsel kdnnen pldtzlich,
ohne jede Art von Vorboten und bei jeder Klongréie

auftreten. Die Hamolyse kann auch unabhangig von
der Blutarmut das Wohlbefinden beeinflussen.

Viele Patienten, die an einer PNH leiden, berichten, dass
die Frequenz und die Schwere der Symptome negative
Auswirkungen auf ihre Lebensqualitat haben. Damit
sind die wichtigsten Ziele bei der Behandlung der PNH
die Reduktion der chronischen Hamolyse und die Ver-
besserung der Lebensqualitat. Die Auswirkungen der
PNH kann man nicht immer gleich sehen oder fuhlen.
Schwere Gesundheitsschaden treten so manchmal Uber-
raschend oder schleichend Uber Jahre hinweg auf. Daher
ist es wichtig, auf mogliche Anzeichen und Veranderun-
gen zu achten und diese mit Ihrem Arzt zu besprechen.



Die moglichen Komplikationen einer PNH
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Wie wird die PNH diagnostiziert?

Neben dem arztlichen Untersuchungsbefund sichert
eine Spezialuntersuchung des Blutes (Durchfluss-
zytometrie) die Diagnose.

Sie ist das Standardverfahren zur Feststellung einer
PNH. Zu Verlaufskontrolle und Nachweis wird der
Grad der Hamolyse anhand des Laktatdehydroge-
nase-Serumwerts (LDH-Wert) bestimmt.

Durchflusszytometrie: Die Methode der Durchfluss-
zytometrie untersucht, ob bestimmte Eiweil3e auf
der Oberflache von Zellen vorhanden sind oder
nicht. So kann bei der PNH mit dieser Untersuchung
festgestellt werden, ob die SchutzeiweiBe auf der
Oberflache der Blutkérperchen tatsachlich fehlen.
Das Ergebnis dieser Untersuchung fuhrt zu der so-
genannten Klongrofe. Die KlongréBe beschreibt, wie
viele Zellen im Knochenmark betroffen sind und keine
SchutzeiweifRe mehr haben. Man unterscheidet dabei:

Typ-I-Zellen

Sie sind vollstandig mit Oberflachen-
eiweilRen ausgerustet (hormale Zellen)
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Typ-llI-Zellen Typ-lll-Zellen

Ihnen fehlen die OberflacheneiweilRe teilweise. Ihnen fehlen die Oberflacheneiweile vollstandig.

g Stammzelle .RotesBlutkérperchen “",_, Blutplattchen @WeiBesBlutkérperchen ¥ ' Oberflacheneiweif3e
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Wie wird die PNH eingeteilt?

Bei der Einteilung (Klassifikation) der PNH spie-
len zwei Dinge eine Rolle: Welche Symptome zeigt
der Patient? Und: Liegt bereits eine Knochenmark-
erkrankung vor wie etwa eine Aplastische Anamie
(AA) oder ein myelodysplastisches Syndrom (MDS)?
Beide Erkrankungen zerstoren zwar nicht die roten
Blutkorperchen, fUhren aber zu einer verringerten Bil-
dung von reifen Blutkdrperchen, und dies verschlech-
tert den Gesamtzustand der Patienten zusatzlich.

Klassische PNH

PNH im Rahmen anderer
Knochenmarkerkrankungen

Subklinische PNH

Diese Patienten leiden an einer krankhaften Hamo-
lyse. Es gibt ansonsten keinerlei Hinweise auf zu-
satzliche Erkrankungen des Knochenmarks.

Diese Patienten leiden an einer krankhaften Hamo-
lyse. Zusatzlich wurde eine bestehende oder voraus-
gegangene Knochenmarkerkrankung festgestellt.

Bei den PNH-Patienten liegen Zellen vor, die den
GPI-Anker auf ihrer Oberflache verloren haben. Diese
Patienten zeigen jedoch keine PNH-Symptome.



Therapieoptionen:

Fir PNH Patienten gibt es unterschiedliche Behandlungsmethoden!

1. Unterstutzende (supportive) Behandlungs-
methoden bei der PNH

Supportive Behandlungen heilen nicht die Erkran-
kung, kdnnen aber unterstlitzen und dem Patienten
nutzen, wie z. B.:

BlutUbertragungen kénnen vorubergehend fehlende
Blutkérperchen ersetzen. HierfUr wird nach der Blut-
spende das Blut zunachst untersucht, um Ubertrag-
bare Infektionen auszuschlie3en. Dann werden die

weiBen Blutkorperchen entfernt. Imm Anschluss
werden die verschiedenen Blutbestandteile aufge-
trennt und konzentriert. Dadurch erhalt der Patient
nur die Zellart Uber die Vene zugefuhrt, die er bend-
tigt. Bei Vorliegen einer klinisch relevanten Anamie

sollten Erythrozytenkonzentrate Ubertragen werden.
So werden Organschaden durch Sauerstoffmangel ver-
hindert und das Befinden verbessert sich.

Infektionen sind fruhzeitig und konsequent mit Antibio-
tika zu behandeln. Dies ist besonders deshalb wichtig,
da Infektionen das Komplementsystem aktivieren und
durch diese Aktivierung PNH-Zellen vermehrt abgebaut
werden kénnen. Uber diesen Mechanismus kénnen In-
fektionen zu hamolytischen Krisen fuhren.

Kann bei fuhrender Aplastischen Anamie notwendig
und sinnvoll sein. Fur eine Behandlung der PNH st sie
jedoch nicht sinnvoll.
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Blutverdinner (Cumarine, Heparine und DOAKs (di-
rekte Antikoagulanzien)) sind Medikamente, die die
Blutgerinnung herabsetzen und Blutgerinnseln vor-
beugen. Hat sich bei einem Patienten schon einmal ein
Blutgerinnsel gebildet, ist dieser mit Antikoagulanzien
zu behandeln. Auch bei PNH-Patienten, die bislang
keine Blutgerinnsel hatten, kann unter bestimmten
Umstanden eine dauerhafte oder zeitweise blutver-
dunnende Therapie notwendig sein.

Gabe von Eisen, Folsaure und ggf. auch Vitamin B12
bei Vorliegen eines Mangels. Diese Substanzen spielen
eine wichtige Rolle bei der Blutproduktion, die bei der
PNH typischerweise gesteigert ist, und sollten ausrei-
chend vorhanden sein.
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2. Stammzelltransplantation

Eine Chance auf dauerhafte Heilung bietet nur die
allogene Stammzelltransplantation. Wegen der damit
verbundenen hohen gesundheitlichen Risiken kommt
sie jedoch nur fur sehr wenige Patienten infrage. Die
Zellen fur eine Stammzelltransplantation kénnen ent-
weder direkt aus dem Knochenmark (Knochenmark-
transplantation) oder nach Mobilisierung der Knochen-
markstammzellen aus dem Blut gewonnen werden
(periphere Blutstammzelltransplantation).




3. Hemmung des Komplementsystems

Das Komplementsystem als Teil der Immunabwehr er-
kennt schadliche Erreger und zerstoért sie. Bei einem an
PNH erkrankten Menschen fehlen teilweise oder voll-
standig Schutzeiweif3e (z. B. CD55 und CD59) auf der
Oberflache von Blutkorperchen (rote Blutkorperchen,
weif3e Blutkorperchen oder auch Blutplattchen). Daher
sind diese Zellen besonders anfallig fur die Zerstorung
durch das Komplementsystem. Im Grunde werden so
voll funktionstuchtige Zellen durch das Immunsystem
zerstort. Es ist moglich, einen Teil des Komplement-
systems Uber eine Infusion, die kunstlich hergestell-
te Antikorper (Komplementinhibitoren) enthalt, an
einer bestimmten Stelle zu stoppen und somit die
Ubermafige Zerstorung der Blutkdrperchen zu unter-
brechen. Diese sogenannte Komplementinhibition
gilt derzeit bei einer PNH als einziger zielgerichteter,
medikamentdser Therapieansatz.

Rote Blutkorperchen (PNH-Patient)

. Komplementangriff ‘

freies Hamoglobin

PNH-Blutkdrperchen

ohne Anker und damit Zerstorung der PNH-
ohne Schutzprotein Blutkorperchen
(Hamolyse)

Rote Blutkoérperchen bei Hemmung
des Komplementangriffs

Hemmung des

. Komplementangriffs .

PNH-Blutkdrperchen PNH-Blutkorper-
ohne Anker und damit chen wird durch
ohne Schutzprotein die Hemmmung des

Komplementan-
griffs geschutzt

Hemmung des Komplementangriffs schiutzt PNH-Blut-
korperchen, die durch den Verlust des GPI-Ankers auf
ihrer Oberflache schutzlos geworden sind
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Prognose

PNH-Patienten konnen heute bei guter therapeu-
tischer Versorgung mit einer annahernd normalen
Lebenserwartung rechnen. Aufgrund der Seltenheit
ihrer Erkrankung ist es jedoch weiterhin wichtig,
so viele Informationen wie moglich Uber die PNH
zU sammeln, um so ein noch besseres Verstandnis
der Krankheit zu erhalten sowie deren Therapie wei-
terzuentwickeln. Hierzu wurde ein internationales
PNH-Register initiiert. Nahere Informationen hierzu
finden Sie hier unter ,UnterstUtzung und weitere
Informationen zur PNH" (auf Seite 24 bis 26).



Was bedeutet die Diagnose fiir mich persénlich? Und fiir meine Familie?

Eine chronische Erkrankung beeinflusst das Leben
und den Alltag eines Patienten und seines gesam-
ten Umfeldes, insbesondere des Partners und der
Familie. Die meisten von Ihnen sind zu unterschied-
lichen Zeitpunkten mit unterschiedlichen Auswir-
kungen korperlicher Einschrankungen konfrontiert.
Zusatzlich zu den medizinischen Inhalten, die wir

versucht haben, Ihnen in dieser BroschUre ver-
standlich darzustellen, mdchten wir |hr Augen-
merk jetzt auch auf mogliche psychologische
Auswirkungen lhrer Erkrankung lenken. Uns ist
es wichtig, Ihnen im taglichen Umgang mit |hrer
Krankheit Hilfestellungen an die Hand zu geben
und Kraftquellen aufzuzeigen.

Die Diagnose bedeutet in erster Linie Veranderung
im Sinne einer Anpassung des Lebens an die neuen
Umstande. Die Kraft eines an PNH-Erkrankten ist
eingeschrankt, der Alltag aller Beteiligten muss neu
organisiert werden; personliche Beziehungen erfah-
ren eine Belastungsprobe und das eigene Selbst muss
neu gefunden werden. Es kann sich nicht mehr Uber
Leistung und Erfolg definieren und darUber, den An-
forderungen aus der Umwelt gerecht zu werden.

Stattdessen treten Fragen in den Vordergrund, zum
Beispiel: Was oder wer hilft mir in dieser Situation?
Was tut mir gut? Was ist mir wirklich wichtig? Zudem
wird eine Auseinandersetzung mit der Endlichkeit des
Daseins angestofB3en, die ohne die Diagnose (noch)
nicht stattgefunden hatte. Die Familie muss lernen,
RUcksicht zu nehmen und Belastungen fur den Kran-
ken dort zu reduzieren, wo es notig ist und wo er es
wunscht und braucht, ohne ihn gleichzeitig durch zu
viel Hilfe zu schwachen. Dies ist kein einfacher Balance-
akt, daher ist es wichtig, ehrlich zu kommunizieren
— vor allem vonseiten des Patienten. Er setzt seine
Grenzen neu und muss dies auch so deutlich machen,
dass seine Angehorigen es verstehen konnen.
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Der tagliche Umgang mit der Erkrankung
Wie kann ich mit dem Bewusstsein weiterleben, unheilbar krank zu sein?

Entscheidend ist, sich klar zu machen, dass es
maoglich ist, trotz einer unheilbaren Erkrankung gut
weiterleben zu konnen. Bei dem Wie ist vor allem
die Unterstutzung des Partners, der Familie und
der Freunde wichtig sowie jede Art von sozialem
Kontakt, der lhnen guttut. Auch der Austausch in
Selbsthilfegruppen oder Patienten- und Angehori-
genseminaren kann eine wertvolle Hilfe darstellen.
Eine positive Haltung, die auf Zuversicht, Hoffnung
und Glauben beruht, kann ebenfalls eine tragende
Kraft sein. Eine weitere, nicht zu unterschatzende
Energiequelle liefert der Humor und der Versuch,
humorvoll an die Dinge heranzugehen. Das Lachen
sollte im Alltag nicht zu kurz kommen. Weitere
Aspekte sind kreative Hobbys und dass man sich
trotz Mudigkeit immer wieder zu Aktivitaten, die
man gerne hat (Treffen mit Freunden, Sport, Kultur
usw.), aufrafft. Es geht darum, trotz der Krankheit
aktiv am Leben teilzunehmen, etwas zu erleben und
zu genieBen - vielleicht weniger haufig als zuvor,
dafur aber bewusst und intensiv. Hier kann Sie die
Broschure ,Chronische Erkrankung — was kann ich
fUr mich tun?* unterstltzen.
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Was bedeutet die Diagnose PNH fir meinen Alltag?

Aufgrund der Belastungen und der Seltenheit der
PNH kann das alltagliche Leben sich manchmal
schwierig gestalten. Sie werden ein anderes Leben
fUhren als bisher — kein Leben, das sich, wie in unserer
Gesellschaft Ublich, hauptsachlich Uber Leistungs-
fahigkeit definiert. Stattdessen ein Leben, das mehr
auf die eigenen Bedurfnisse, Grenzen, aber auch
Ressourcen zugeschnitten ist und lhre persén-
lichen Prioritaten berUcksichtigt. Es ist von grofBer
Bedeutung, so aktiv wie maglich zu bleiben. Mit ei-
nem detaillierten Management, vorausschauender
Planung und einer engen Abstimmung mit Ihrem
behandelnden Arzt, kbnnen Sie weiterhin — an lhre
BedUrfnisse angepasst — am Arbeitsleben teilneh-
men, lhre Freizeit genielen und auf Reisen gehen.
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Wie reagieren wir besser auf die haufige Mudigkeit?

Eine starke Mudigkeit bzw. Fatigue kann Abstriche
erforderlich machen. Es muUssen Prioritaten gesetzt
werden: Welche Aktivitaten sind wichtiger als an-
dere? Dabei sollte flUr Sie im Vordergrund stehen,
was |lhnen guttut. Denn alles, was guttut, ladt die
eigenen Energiereserven wieder auf. Auch wenn die
Krafte eingeteilt werden mussen, ist es von groRer

Bedeutung, so aktiv wie moglich zu bleiben. Die Ange-
hoérigen wiederum mussen lernen, die neuen Grenzen
des erkrankten Familienmitgliedes zu akzeptieren
und far sich einen Weg finden, damit umzugehen.
In gemeinsamen Gesprachen konnen Kompromisse
gefunden werden und die Familie kann herausfinden
und definieren, was fur wen wichtig und machbar ist.

Was kann ICH tun, um meinen Alltag zu erleichtern?

Wichtig ist, das zu tun, was lhnen gut tut. Es gibt
verschiedene Moglichkeiten, sich den Alltag zu
erleichtern:

- FUhren Sie ein Symptomtagebuch: Behalten Sie
Ihre Symptome im Auge. Erkennen Sie Verande-
rungen lhrer Symptome - Verbesserungen,
Verschlechterungen oder ein neu auftretendes
Symptom — und besprechen Sie diese mit Ihrem
behandelnden Arzt.

- Bleiben Sie aktiv: Dies starkt sowohl Ihre physi-
schen als auch psychischen Krafte.
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- Unterstutzen Sie Ihren Koérper, indem Sie sich gesund
und ausgewogen ernahren sowie ausreichend trinken.
- Holen Sie sich Unterstutzung: Neben der sozialen
Unterstutzung durch Angehdrige, Freunde oder
Patientenorganisationen sowie einer vertrauens-
vollen Beziehung zum Arzt kann psychologische Be-
treuung von grofBer Bedeutung sein. Psychologische
Hilfe sollte spatestens dann gesucht werden, wenn
der persodnliche Leidensdruck als zu gro3 empfunden
wird und bisherige Bewaltigungsversuche die Belas-
tungen durch Angst, Niedergeschlagenheit oder auch
Kommunikationsprobleme nicht mehr auffangen.



Unterstitzung und weitere Informationen zur PNH

Die PNH ist selten und daher kennt im Bekann-
tenkreis oder in der Familie kaum jemand diese
Erkrankung. Es ist durchaus schwierig, Menschen
zu finden, denen das gleiche Schicksal wider-
fahren ist. Einige Anlaufstellen gibt es dennoch
(s. folgende Adressen). Ziel der Hilfsangebote ist
es, Menschen mit PNH und deren Angehorige zu
informieren und miteinander in Kontakt zu bringen.
Es wird oft als hilfreich empfunden, wenn die Mog-
lichkeit zum Austausch mit anderen Betroffenen
besteht oder wenn man selbst seine Erfahrungen
weitergeben kann, zum Beispiel an Patienten, die
neu erkrankt sind.

Aplastische Anamie & PNH e.V.

www.aa-pnh.de

Die Selbsthilfeinitiative verfolgt das Ziel, Patienten
und deren Angehodrige bei der Bewaltigung der
Erkrankungen Aplastische Anamie und/oder PNH
ZU unterstutzen.

Deutsche Gesellschaft fir Himatologie und Medizi-
nische Onkologie e. V. (DGHO)

www.onkopedia.com/de/onkopedia/guidelines/
paroxysmale-naechtliche-haemoglobinurie-pnh

Die DGHO ist eine Vereinigung von Wissenschaftlern
und Arzten, die auf die Erforschung, Diaghose und Be-
handlung von Blutkrankheiten und bdsartigen soliden
Tumoren spezialisiert sind. Auf den Internetseiten der
DGHO sind u. a. Leitlinien abrufbar. Medizinische Leit-
linien werden systematisch und transparent entwickelt
und sind wissenschaftlich fundierte, praxisorientierte
Handlungsempfehlungen zur Unterstltzung von Arzten
und anderen Angehdrigen von Gesundheitsberufen.

Essener Patienten- und Angehdérigenseminar zur
Paroxysmalen Nachtlichen Himoglobinurie (PNH)
und Aplastischen Anamie (AA)

www.pnh-forum.de

Die Essener Patienten- und Angehoérigenseminare wur-
den von der Spezialambulanz fur PNH und AA der Klinik
fur Hamatologie am Universitatsklinikum Essen initi-
iert und finden seit 2008 jahrlich dort statt. Bei den
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Veranstaltungen erklaren Experten Diagnosemetho-
den und aktuelle Therapieméglichkeiten, stellen neue
Entwicklungen dar und vermitteln Wissen zu Entste-
hung, Symptomen und Diagnostik der PNH. Weiterhin
steht naturlich auch die enge und umfassende Betreu-
ung und Behandlung von Patienten mit dieser selten
Erkrankung im Vordergrund.

PNH-Patientenregister
alexander.roeth@uk-essen.de

Im weltweiten Register werden freiwillig bereitgestellte,
anonymisierte Daten von PNH-Patienten gesammelt.
Ziel ist es, die Therapie und das Verstandnis der PNH wei-
ter zu verbessern. Da es sich um eine sehr seltene Erkran-
kung handelt, ist dies nur durch weltweite Anstrengun-
gen moglich. Es werden Daten von allen PNH-Patienten,
unabhangig von Alter, Auspragung der Erkrankung und
Therapie gesammelt. Dafur wird dem Patienten alle sechs
Monate ein Fragebogen zur Erfassung der Lebensquali-
tat zugesandt. Zusatzlich erfasst der betreuende Arzt die
Laborwerte. Derzeit wird das PNH-Register in Deutsch-
land von PD Dr. Alexander Roth in Essen koordiniert.
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Stiftung Lichterzellen
www.lichterzellen.de

Die 2013 gegrundete Stiftung Lichterzellen mdchte mit
ihren unterschiedlichen Projekten, die alle durch Spen-
den finanziert sind, die Erforschung der PNH und der
Aplastischen Anamie mafgeblich voranbringen sowie
betroffenen Patienten und Angehorigen helfend zur
Seite stehen. Die Stiftung betreut unter anderem ein
moderiertes und fUr angemeldete Nutzer reserviertes
Forum fur den unkomplizierten Austausch von Infor-
mationen und Erfahrungen

Symptom-Tracker

Da die PNH nicht durch ein einziges Anzeichen oder
Symptom charakterisiert ist und bei jedem Patienten
unterschiedlich verlaufen kann, ist es wichtig, dass Sie
Ihre Erkrankung aktiv im Uberblick zu behalten, um
Auffalligkeiten zu erkennen und frihestmaoglich mit
Ihrem Arzt RUcksprache zu halten.

Ein Symptom-Tracker oder auch Symptomtagebuch
kann dabei als Unterstutzung dienen.



Ulmer Patienten- und Angehorigentag fiir Aplas-
tische Anamie (AA) und Paroxysmale Nachtliche
Hamoglobinurie (PNH)

www.uni-ulm.de/zse

Die Betreuung von Patienten mit seltenen Storun-
gen der Blutbildung steht im Mittelpunkt unserer
Aktivitaten im Zentrum fur seltene Erkrankungen

(ZSE) Ulm. In diesem Rahmen erfolgen die Beratung,
Diagnostik und Therapie der Patienten in der Ulmer
Spezialambulanz, die Beratung der betreuenden
Arzte vor Ort sowie die Information Uber den aktuellen
Kenntnisstand und der Austausch im Rahmen des
jahrlichen Patienten- und Angehdrigentages.

Die wichtigsten Blutwerte - eine Orientierungshilfe

FUr die Diagnosestellung der PNH sind, neben der
Erfassung der Symptome und der Durchflusszyto-
metrie zur Sicherung der Diagnose, die Blutwerte
ein wichtiges Werkzeug. Im Folgenden sind fur

den Bevdlkerungsdurchschnitt typische Blutwerte
von Gesunden aufgefuhrt. Diese sind als Richtwerte
zu verstehen und kéonnen von Mensch zu Mensch
auch leicht abweichend sein.
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Wichtiger Hinweis: Die nachstehenden Laborwerte kdnnen von Labor zu Labor geringflgig abweichen.

Hamoglobin (Hb):
Manner: 14 - 18 g/dI
Frauen:12-16 g/dl

Blutplattchen (Thrombozyten): 140 — 440/nl
WeiBe Blutkdrperchen (Leukozyten): 4,3 -10,0/n/

Differenzialblutbild:
Granulozyten

- Neutrophile: 1,8 = 7,0 / nl

- Basophile: 0,01- 0,07 / nl

- Eosinophile: 0,08 - 0,25/ nl
Lymphozyten (Erw.): 1,0 — 4,8/nl
Monozyten: 0,2 - 0,8/nl

LDH-Wert:

Die Laktatdehydrogenase (LDH) ist ein Eiweil3
(Enzym). Findet sich dieses in erhéhtem Male
im Blut, ist das ein Anzeichen fur eine Gewebe-
oder Organschadigung. Bei der PNH gilt der LDH-
Wert als ein Maf fur die stattfindende chronische
Blutzerstorung oder Hamolyse.

Normbereich: < 250 U/I

U/I = Unit (Einheit) pro Liter
g/dl = Gramm pro Deziliter
nl = Nanoliter

mg/dl = Milligramm pro Deziliter
ug/l = Mikrogramm pro Liter

Kreatinin:

Entsteht als Abbauprodukt des Stoffwechsels im
Muskel, wird Uber den Urin ausgeschieden und da-
her zur Kontrolle der Nierenfunktion herangezogen.
Normbereich: 0,6 - 1,1 mg/dl

Ferritin:

Eiwei3, das Eisen speichern kann. Seine Menge im
Korper gibt Aufschluss z.B. Uber einen maglichen
Eisenverlust.

Normbereich: ca. 25 -110 ug/|

(abhangig vom Alter und Geschlecht)

Retikulozyten:

Um einen RUckschluss auf die Effizienz der Bildung
roter Blutkorperchen zu ermaoglichen, bestimmt man
die Anzahl von Vorlauferzellen (Retikulozyten; unreife
Vorstufe der roten Blutkdrperchen). Weist die Blutpro-
be einen Uber dem Normbereich liegenden Wert auf,
hei3t dies, dass der Korper versucht, durch vermehrte
Produktion von Vorlauferzellen einen Nachschub an
reifen roten Blutkorperchen bereitzustellen. Ist der
Wert niedriger als normal, liegt eine Blutbildungssto-
rung im Knochenmark vor und der Korper kann nicht
genugend Vorlauferzellen bilden.

Normbereich: 27 - 93/nl



Glossar

Andmie

Der Korper verfugt nicht Uber gentgend rote Blut-
kérperchen und wird daher nicht ausreichend mit
Sauerstoff versorgt. Symptome einer Anamie: MU-
digkeit, Kurzatmigkeit, Schwache, Antriebslosigkeit,
Verlust an Leistungsfahigkeit, Muskelschmerzen.
Antigene

Strukturen, die eine Immunreaktion hervorrufen
kdnnen.

Antikoagulanzien

Medikamente, die auch als blutverdinnende Mittel
bezeichnet werden. Sie verringern die Gerinnungs-
fahigkeit des Blutes und wirken somit der Bildung
von Blutgerinnseln entgegen.

Antikoérper

Eiweil3e, die spezifische Antigene erkennen und bin-
den kénnen; Teile des Immunsystems.

Aplastische Anamie

Autoimmunkrankheit, bei der das Knochenmark
durch das zellulare Immunsystem zerstort wird und
nicht genugend gesunde Blutkdrperchen produ-
ziert; Patienten mit PNH leiden manchmal auch an
Aplastischer Anamie.

Blutbildung
Prozess der Bildung und Reifung von Blutkorperchen.
Blutgerinnsel

Wenn sich Blutplattchen und gerinnungsaktive Substan-
zen im Blut aneinanderheften, bilden sie ein Gerinnsel
(Thrombosen). Dieses kann je nach Art, Gré3e und Lage
den Blutfluss in den Venen und den Arterien blockieren.

Blutplattchen (Thrombozyten)

Kleine, scheibenformige Blutkorperchen; spielen beim
Wundverschluss und der Gerinnung eine wichtige Rolle.

Blutkoérperchen

Erythrozyten, Leukozyten, Thrombozyten.
B-Zellen

Siehe Lymphozyten.

Chronische Hamolyse

Andauernde Zerstoérung roter Blutkdrperchen, z.B. bei
PNH-Patienten, die durch das Komplementsystem her-
vorgerufen wird.
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Durchflusszytometrie

Analyseverfahren flr Zellen; sichert die Diagnose der PNH.
Dysphagie

Schwierigkeiten oder Beschwerden beim Schlucken.
Dyspnoe

Atemnot / Kurzatmigkeit.

Erythrozyten

Rote Blutkorperchen, die den Sauerstoff von der Lunge
zu den Korperzellen transportieren.

Fatigue

Zustand chronischer Mudigkeit und Abgeschlagenheit
oder krankhafter Erschopfung, unter dem Patienten
mit Erkrankungen des Blutes haufig leiden.

Gelbsucht

Gelbfarbung der Schleimhaute; Gelbsucht wird durch die
Ansammlung eines Farbstoffs, dem Bilirubin, verursacht.
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Granulozyten

Untergruppe der weif3en Blutkorperchen (Leukozyten),
wichtig fur die Abwehr von Infektionen.

Hamoglobin

Roter Blutfarbstoff, der in den Erythrozyten fur den
Transport des Sauerstoffs zustandig ist; verantwortlich
fur den charakteristischen dunklen Urin, der im Falle
einer PNH zu beobachten ist.

Hamoglobinurie

Anwesenheit von Hamoglobin im Urin: Fachbegriff fur
den colafarbenen Urin, der im Falle einer PNH zu beob-
achten ist; wenn die roten Blutkorperchen zerstort wer-
den, wie dies bei der PNH der Fall ist, wird Hamoglobin
aus den roten Blutkorperchen freigegeben. Wenn die-
ses nicht vollstandig vom Koérper verwertet wird, wird es
ausgeschieden und farbt den Urin.

Hamolyse

Zerstorung der roten Blutkérperchen; fUhrt zur Freiset-
zung von Hamoglobin.



Ikterus
Gelbsucht.
Immunsystem

Abwehrsystem des Kdrpers gegen Krankheitserreger, an
dem verschiedene Systeme des Kdrpers beteiligt sind.

Knochenmark

Organ fur die Produktion von Blutkorperchen; es fullt
die Hohlraume der Knochen. Das Knochenmark ent-
halt Stammzellen, aus denen rote Blutkdrperchen, wei-
Be Blutkérperchen und Blutplattchen gebildet werden.

Komplementsystem

Teil des Immunsystems, das Erreger oder fremde Zellen
zerstort; im Falle der PNH ist das Komplement fur die
Zerstorung derjenigen roten Blutkorperchen verant-
wortlich, denen bestimmte Schutzeiweile fehlen.

LDH (Laktatdehydrogenase)

Enzym, das im Blut und in anderen Gewebearten des
Kérpers vorkommt und das an der Energieherstellung
in den Zellen beteiligt ist; viele Krankheiten, bei denen
Zellen zerstort werden, darunter auch eine PNH, kon-
nen dafur verantwortlich sein, dass die LDH aus den
Zellen austritt und so die LDH Werte im Blut ansteigen.

Leukozyten

Wei3e Blutkdrperchen, die eine wichtige Rolle bei der
Immunabwehr spielen.

Lymphozyten
B- und T-Zellen, die eine wichtige Rolle bei der spezi-
fischen bzw. gezielten Immunabwehr spielen.

Meningokokkeninfektion

Infektion mit einem bestimmten Bakterium, das eine
Hirnhautentziindung und/oder Sepsis (Blutvergiftung)
verursachen kann.

Mikroliter (pl)
Ein Tausendstel Milliliter.
Mutation

Veranderung einer Erbanlage; diese kann erworben
werden, wie bei der PNH, oder angeboren sein.

Myelodysplastische Syndrome (MDS)

Gruppe von Blutkrankheiten, bei der die Produktion der
Blutkérperchen gestort ist.

Neutrophile Granulozyten
Siehe Granulozyten.
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Niereninsuffizienz

Einschrankung der Nierenfunktion, die auch zu einem
Totalausfall der Nieren fUhren kann; der Patient ist
dann auf die Dialyse oder eine Nierentransplantation
angewiesen.

Plasma

Flussige Komponente des Blutes ohne Blutkorperchen.
Plattchen

Siehe Blutplattchen.

PNH-Klon

Eine Zellgruppe innerhalb des Kdrpers von PNH-Patien-
ten, die von dem der PNH zugrunde liegenden geneti-
schen Defekt betroffen sind; diese Zellen stammen alle
von derselben Elternzelle (Stammzelle) im Knochen-
mark ab. Die Anzahl der Zellen, die von PNH betroffen
sind, wird in Prozent angegeben und die Prozentzahl
beschreibt, wie grof3 oder klein der PNH-Klon ist.
Protein

Eiweil.

Rote Blutkérperchen
Siehe Erythrozyten.
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Stammazellen

Spezielle Art von Koérperzellen, welche zu unterschied-
lichen Zellen mit verschiedenen Aufgaben ausdiffe-
renzieren konnen; die fur die Blutbildung wichtigen
Stammzellen befinden sich im Knochenmark.

Transfusion

Methode, Blut oder bestimmte Blutkdrperchen in die
Blutbahn einzubringen; nicht zu verwechseln mit einer
Infusion, bei der Losungen, z. B. mit arzneilichen Be-
standteilen, in die Blutbahn eingebracht werden.

Thrombophilie
Neigung, Blutgerinnsel zu bilden.
Thrombose

Bildung oder Entwicklung eines Blutgerinnsels, das das
Blutgefal3 verschliel3t.

Thrombozyten

Blutplattchen, wichtig fur die Blutgerinnung.
T-Zellen

Siehe Lymphozyten.

WeiBe Blutkérperchen
Siehe Leukozyten.
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