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Alpha-Thalassämie 
 

Definition 

Das bei Erwachsenen hauptsächlich vorkommende Hämoglobin A (Hb A) besteht aus je zwei alpha- und zwei 

beta-Globinketten. Bei der alpha-Thalassämie ist die Synthese der α-Globinketten gestört. Dadurch sinkt die 

Menge an funktionstüchtigem Hämoglobin. Das klinische Bild variiert je nach Anzahl der betroffenen α-

Globingene und reicht von asymptomatischen Trägern (Personen mit nur einer Mutation) bis zu schweren, oft 

tödlichen Formen. Die α-Globinketten werden durch die Gene HBA1 und HBA2 auf Chromosom 16 kodiert. Die 

alpha-Thalassämie wird meist durch Deletionen im α-Globin-Genkomplex verursacht, seltener durch 

Punkmutationen. 

 

Klinik (1) 

Alpha Gene Bezeichnung Klinik 

 Normal Asymptomatisch 

 Heterozygote +-Thalassämie Meist asymptomatisch 

 Homozygote +-Thalassämie Meist asymptomatisch 

 Heterozygote 0-Thalassämie Meist asymptomatisch 

 Hb H-Krankheit Chronische hämolytische Anämie, Milzver-

grösserung (Splenomegalie), Ikterus, Eisenüber-

ladung und Wachstumsstörungen, Gallensteine 

 Hb Bart's Hydrops fetalis Schwere Anämie schon pränatal, meist tödlicher 

Verlauf mit Hydrops fetalis 

"" intaktes -Globingen, "": fehlendes -Globingen 

 

Diagnostik 

Die milden Formen der alpha-Thalassämie zeigen im Blutbild eine leicht mikrozytäre, hypochrome Anämie bei 

normalem Eisenstatus. Im Gegensatz zur beta-Thalassämie zeigen sich im Chromatogramm keine erhöhten 

Werte für Hb A2 und Hb F. Die Diagnose wird durch molekulargenetische Tests gesichert. Wichtig ist die 

Abklärung auf Trägerschaft bei Eltern mit auffälligem Blutbild. Falls beide Elternteile Träger sind, sollte dem 

Paar eine genetische Beratung und Pränataldiagnostik angeboten werden (2).  

 

Behandlungsmöglichkeiten  

Leichte Formen der alpha-Thalassämie benötigen keine Therapie, eine Folsäuresubstitution ist möglich. Bei 

der Hb H-Krankheit erfolgt eine gelegentliche bis regelmässige Bluttransfusion und die Entfernung der Milz 

(Splenektomie). Patienten mit wiederholter Transfusion brauchen wegen der Eisenüberladung eine Therapie 

mit Chelatbildnern. Die schwerste Form, Hb Bart's Hydrops Fetalis, ist meist schon intrauterin tödlich.  
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