GENETISCH BEDINGTE STORUNGEN DER
BLUTGERINNUNG

Normalerweise besteht im Blut ein
Gleichgewicht der Gerinnung und der
Blutverfissigung. Dieses ist eine wichtige
Voraussetzung fur den normalen Blutfluss
in den GefaBen und flr die Blutgerinnung
nach Verletzungen.

Stérungen der normalen Blutgerinnung
kénnen dementsprechend auf der einen
Seite zu einer vermehrten Neigung zur
Blutgerinnung, auf der anderen Seite auch
zu einer vermehrten Blutungsneigung
fihren. Beides kann durch eine genetische
Veranlagung bedingt sein.

Blutungsneigung --- Normalzustand --- Gerinnungsneigung

Die verstarkte Neigung zur Gerinnung
(Thrombophilie) &uBert sich im vendsen
GefaBsystem typischerweise in Form von
Krampfadern und Thrombosen, die im
schlimmsten Fall in einer Lungenembolie
enden koénnen. Eine Lungenembolie
bedeutet das Losldsen eines Blutgerinsels
und das Festsetzen in der
LungengefaBbahn. Auch in dem

Mutterkuchen kdénnen solche Thrombosen

entstehen, so dass der Stoffaustausch
zwischen Mutter und Kind nicht mehr
ausreichend gewabhrleistet ist, es kann zur
Fehlgeburt kommen. Im  arteriellen
GefaBsystem finden sich bei der
verstarkten Gerinnungsneigung &hnlich
wie bei Stdérungen des Fettstoffwechsels
GefaBverschlusse, die mit  einer
Verkalkung einhergehen. Typische
Beispiele eines arteriellen Verschlusses
sind die koronare Herzkrankheit, der
Herzinfarkt, der Schlaganfall und der
Verschluss der Beinarterien (arterielle

Verschlusskrankheit, AVK).

Die verstarkte Blutungsneigung
(Hamophilie) auf der anderen Seite fihrt
dazu, dass nach Verletzungen eine
Blutung weniger gut gestillt wird. Aus
diesem Grund besteht im schlimmsten Fall
die Gefahr, dass die betroffene Person

verblutet.

Heute  weiss man, dass  viele
Erkrankungen des Gerinnungssystems
genetisch bedingt sind. Die genetische
Veranderung (Mutation) betrifft dabei oft
Bestandteile der Gerinnungskaskade, die
Blutgerinnungsfaktoren oder Enzyme des
dazugehdrigen Stoffwechsels. Die
genetischen Veranderungen fihren dann
dazu, dass der Faktor oder das Enzym

entweder zu aktiv oder zu wenig aktiv ist.

Beispiele flir eine genetisch bedingte Ge-
rinnungsneigung ist die Leiden-Mutation
im Gen des Blutgerinnungsfaktors V. Tra-

ger dieser Mutation haben ein 7-10fach
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erhdhtes Risiko fur eine tiefe Beinvenen-
thrombose. Etwa 3-7% aller Européer (!)
haben diese genetische Veranderung.

Ein Beispiel fir eine genetisch bedingte
Blutungsneigung ist die bekannte Hamo-
philie A, ein Blutungsleiden, bei dem nur
mannliche Mutationstrager betroffen sind.
Diese Erkrankung kommt z.B. im engli-
schen Kdnigshaus vor.

Bei sehr vielen genetisch bedingten und
damit familiar auftretenden Stérungen des
Gerinnungssystems kann heute eine mo-
lekulargenetische Diagnostik durchgefiihrt
werden. Dies ist wichtig, denn in vielen
Fallen kann bei Mutationstragern die kon-
ventionelle labormedizinische Diagnostik
nicht oder nur begrenzt weiterhelfen. Bei
Verdacht auf eine genetisch bedingte (fa-
miliare) Gerinnungsstérung sollte zunachst
einmal eine genetische Beratung stattfin-
den. Dann kann u.U. in Zusammenarbeit
mit einem arztlichen Spezialisten fur Ge-
rinnungsstérungen die sinnvollste Dia-
gnostik eingeleitet werden. Aus den erhal-
tenen Daten kann anschlieBend das Wie-
derholungsrisiko fir weitere Nachkommen
abgeleitet werden.
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