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Beta-Thalassamie

Definition

Das bei Erwachsenen hauptsachlich vorkommende Hamoglobin A (Hb A) besteht aus je zwei alpha- und zwei
beta-Globinketten. Bei der beta-Thalassamie ist die Synthese der beta-Globinketten gestort. Dadurch entsteht
ein Uberschuss an alpha-Globinketten, der die Vorlduferzellen der roten Blutkdrperchen mechanisch und
oxidativ schadigt. Dies fiihrt zu unterschiedlich stark ausgepragter mikrozytarer, hypochromer Anamie. Die
beta-Thalassamie ist eine genetisch bedingte, autosomal-rezessiv vererbte Krankheit. Das verantwortliche Gen
heift HBB und liegt auf Chromosom 11. Je nach Mutation ist die Verlaufsform unterschiedlich (minor,
intermedia, major). Eine teilweise verminderte Synthese der beta-Globinkette wird als 3*-, ein vollstandiges
Fehlen als B°-Thalassdmie bezeichnet.

Klinik (1)

Personen mit nur einer Mutation (heterozygot) sind in der Regel beschwerdefrei. Personen mit zwei gleichen

(homozygot) oder zwei unterschiedlichen Mutationen (compound heterozygot) zeigen folgende Symptome:

e Beta-Thalassamie minor (B*/B*): meist keine oder nur milde Symptome, gelegentlich leichte Andmie, selten
Blasse, Mudigkeit oder Kopfschmerzen

e Beta-Thalassidmie intermedia (B*/ B* oder milde B*/B°): Zwischenform mit teilweise ausgeprigten
Symptomen, wie chronischer Anamie, Wachstumsverzégerungen und moderater Organvergrosserung

e Beta-Thalassamie major (B°/B° oder schwere B*/B°, auch Cooley-Andmie genannt): meist ab dem
Sduglingsalter schwere, transfusionspflichtige Andamie, Blasse, Gedeihstérungen, Hepatosplenomegalie,
Skelettveranderungen, ausgepragte Wachstumsstorung, lkterus, Eisenliberladung und Komplikationen
durch extramedulldre Blutbildung

Diagnostik

Personen mit beta-Thalassamie zeigen ein auffalliges Blutbild mit einer hypochromen, mikrozytaren Anamie
bei normalem Eisenstatus. In der Hdmoglobin-Elektrophorese/Chromatographie ist ein erhéhtes Hb A, sowie
teilweise erhdhtes Hb F nachweisbar. Die Diagnose wird durch molekulargenetische Tests gesichert. Wichtig
ist die Abklarung auf Tragerschaft bei werdenden Eltern mit auffalligem Blutbild. Falls beide Elternteile Trager
sind, sollte dem Paar eine genetische Beratung und Prdnataldiagnostik angeboten werden (2).

Behandlungsmaoglichkeiten

e Beta-Thalassamie minor: meist keine spezifische Therapie notwendig, gelegentlich Folsduresubstitution

e Beta-Thalassamie intermedia: gelegentlich Bluttransfusion, ev. Eisenchelatoren und Splenektomie,
Hydroxyurea zur Steigerung der fetalen Himoglobinsynthese (HbF)

e Beta-Thalassamie major: lebenslange, regelmaRige Bluttransfusionen und Eisenchelatoren, Splenektomie
Hamatopoetische Stammzelltransplantation bei Kindern
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